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Degerli Katilicimlar,

20-23 Mart 2019 tarihleri arasinda Antalya’da gergeklestirdigimiz 5. Klinik immiinoloji kongresinde sizlerle birlikte olmaktan gurur ve mutluluk
duymaktayiz.

Primer immiin Yetmezlikler (PiY), immiin sistemin fonksiyonlarini anlamamizda bize ¢ok sey 6greten, 6gretmeye de devam eden kalitsal
hastaliklardir. Son 20 yilda tani alaninda yasanan hizli gelismeler hastalik sayisinin 350’nin Uzerine ¢ikmasina neden olmus, hastalik
patofizyolojilerinin daha iyi anlasiimasi ise yeni tedavi segeneklerini ortaya gikarmistir. Bu yil kongremizde erken tani, etkin tedavinin bu
hastalarin yasaminda énemine bir kez daha dikkat ¢ekerken, primer immiin yetmezliklerde “Tanidan Tedaviye” yenilikleri gozden gegirmeyi
hedefliyoruz.

Kongre bilimsel programini, glincel gelismeleri 6n plana ¢ikarmayl amaglayarak hazirlarken, hekimlerin bu hastaliklara tani koymasini
kolaylastirabilmek icin interaktif “Olgularla PiY’de Tani Kursu” ve hemsirelerimizin temel bilgilerini giiclendirmek amaciyla “PiY Hemsireligi Kursu”
olmak lzere 2 kurs diizenleyerek bu alandaki eksikliklerimizi hep birlikte giderebilmeyi hedefledik.

Bilimsel programin 2. ve 3. giiniinde PiY tanisina gotiiren ipuglari, laboratuvar yéntemleri olgularla birlikte gézden gegirilirken, kék hiicre nakli ve
immiinglobulin replasman tedavisinde yeniliklerin de ele alinmasi planlandi. Bu yil kongremizde bizlerle olmayi kabul eden Gastroneteroloji,
Gogiis Hastaliklari, Noroloji, Romatoloji ve Hematoloji-Onkoloji hocalarimizla diger bilim dallarinin perspektifinden PiY’leri glindeme getirmeyi

amagladik.

Bilimsel programimizda son yillarda giderek artan sayida PiY icin kullanilmaya baslanan hedefe yénelik tedavilerin yani sira PiY hastalarinda
siklhikla karsilastigimiz problemler icin de “Ben nasil tedavi ediyorum?” oturumu yer aldi.

Amerika Birlesik Devletleri, Avusturya ve isvigre’den dort degerli bilim insani deneyimlerini paylasmak icin aramiza katiimayi kabul etti ve bizleri
onurlandirdi.

Tum katilimci, konusmaci ve oturum baskanlarina gosterdikleri ilgi ve yogun emek, endistri temsilcilerine ise kongremizin gerceklesmesi igin
verdikleri destek nedeniyle tesekkir ediyor, glzel bir kongre gecirmenizi diliyoruz.

Klinik immiinoloji Dernegi Yénetim kurulu ve Kongre diizenleme kurulu adina

Prof. Dr. E.Figen Dogu
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Prof. Dr Necil Kitlikgiler
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Prof. Dr. ismail Reisli
Prof. Dr. Zafer Caliskaner

Dog. Dr. Caner Aytekin
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Prof. Dr. E. Figen Dogu
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K. Aydan ikinciogullan

Prof. Dr. F. ilhan Tezcan Prof. Dr.
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Prof. Dr. Mustafa Yilmaz Prof. Dr. Ismail Reisli
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Prof. Dr. Guzide Aksu Dog. Dr. Mutlu Yuksek
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Uz. Dr. Sule Haskologlu
Uz. Dr. Candan Islamoglu

Uz. Dr. A. Sevgi Bal
Dr. Gagman Tan

Kongre Sekreterleri

Uz. Dr. Sule Haskologlu
E-posta: zsireci@yahoo.com
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5. KLiNiK iMMUNOLOJi KONGRESi
20 - 23 MART 2019 TITANIC DELUXE BELEK HOTEL - ANTALYA

~ KONGREPROGRAMI
Olgularla PiY’de Tani Kursu (interaktif)

13:30-15:30

Kurs Bagkani: Dr. Figen Dogu, Dr. Caner Aytekin
13:30- 13:55 Dr. Ayga Kiykim

13:55-14:20 Dr. Saliha Esenboga

14:20 - 14:45 Dr. Fatih Celmeli

14:45 - 15:10 | Dr. Candan islamoglu

15:10-15:30 Sorular ve tartisma

15:30-16:00 | Kahve Molasi

PiY Hemsireligi Kursu

16:00-17:35 S . L
Kurs Baskani: Dr. Aydan lkinciogullari, Hem. Birsel Kiiglikersan
immiin sistem ve eksiklikleri

16:00 - 16:20 .

Dr. Ilhan Tezcan
Primer immin yetmezliklerde genel tedavi prensipleri
16:20 - 16:40 .
Dr. Caner Aytekin
| VI i?

16:40-17:00 |0 M IVIG mi
Dr. Ismail Reisli

17:00 - 17:20 Erigkin kliniginde PiY

Dr. Zafer Caligkaner

17:20-17:35 | Tartisma

ACILIS

Prof. Dr. ilhan Tezcan, Prof. Dr. Figen Dogu

18:00 - 18:30

ACILIS Konferansi
18:30-19:15 Oturum baskanlari: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Figen Dogu
Konusmaci: Dr. Kaan Boztug

19:15 AKSAM YEMEGi
21 Mart 2019 Persembe ‘
PiY TANISI
08:30 - 10:20

Oturum Baskanlari: Dr. Zafer Caliskaner, Dr. Mutlu Yuksek
1900’lerden giiniimiize PiY

08:40-09:10 .
Dr. Ozden Sanal
09:10 - 09:30 Cocukta klinik ipuglari, 10 uyarici isaret yeterli mi?
Dr. Ferah Genel
09:30 - 09:50 Eriskinde klinik ipuglari, uyarici isaretleri genigletmeli miyiz?

Dr. Omiir Ardeniz
09:50 - 10:20 KAHVE MOLASI
PiY tanisinda Laboratuvar

10:20-12:30 L . .
Oturum Bagkanlari: Dr. Ismail Reisli, Dr. Ihsan Grsel
PiY de kullanilan ileri akim sitometri testleri
10:20 - 10:40 )
Dr. Mayda Gursel
10:40 - 11:00 Fenotipten genotipe mi?
Dr. Sebnem Kilig
Tanida kullanilan genetik testler, genotipten fenotipe mi?
11:00 - 11:20
Dr. Serdar Ceylaner
Yenidogan taramasindan 6grendiklerimiz
11:20-11:40 .
Dr. Lale Satiroglu Tufan
Hiper IgE'de yeni bir defekt
11:40 - 11:55 -
Dr. Sevgi Kostel Bal
11:55 - 12:10 Primer immin yetmezlik disiiniilen hastalarin hedeflenmis yeni nesil dizileme yontemi ile arastirilmasi

Dr. Cagman Tan
12:10-12:20 Tartisma
12:20-13:30 | Ogle Yemegi
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Uydu Sempozyumu - Primer immiin Yetmezliklerde Subkutan immiinglobulin Uygulamalari - Dem ilag
13:30 - 14:30 | Oturum Baskanlari: Dr. Aydan ikinciogullar
Konusmaci : Elif Karakog Aydiner
ANA SALON SALON B
Piv’de kék hiicre nakli Imr_nu_ngl.obulln replasman tedavisi pratigimizi
14:30 - 16:00 gelistirelim
Oturum Baskanlari: Dr. ilhan Tezcan Dr. Nurdan Tagyildiz
- 5 . . o
14:30 - 14:50 Hangi hastaya nev zaman transplantasyon? Hem. Pembe Go6zde Giindogan
Dr. Sule Haskologlu
Kok hiicre naklinde giincel yaklagimlar
14:50 - 15:10 ) .
Dr. Funda Cipe 14:30 - 16:00 | Hem. Feride Ozkan
Adblesan ve eriskin PiY’lerde kék hiicre nakli
15:10-15:30
Dr. Meltem Kurt
- - Hem. Havva Bozkurt Alan
Kronik GVHD ve tedavi
15:30- 15:50
Dr. Serap Aksoylar
15:50 - 16:00 Rac2 eksiklig.i.olan olguda kemik iligi nakli Hem. Zehra Caferoglu
Dr. Serkan Filiz
16:00 - 16:30 | Kahve molasi
Konf
16:30-17:10 onterans " "
Oturum Bagkanlari: Dr. M.Yavuz Koéker, Dr. Oner Ozdemir
16:30 - 17:10 Kronik granilomat6z Hastalik konusunda bilmediklerimiz ve yeni izlem stratejileri
Dr. Necil Kiitikguler
17:10 - 17:50 PiY ve Gastrointestinal sistem )
Oturum Baskanlari: Dr. Ahmet Ozen, Dr. Demet Altun
PiY’lerde karaciger hastaligi
17:10-17:30 )
Dr. Aysel Yiice
17:30 - 17:50 PIY’de bagirsak hastaligi
Dr. Buket Dalgig
18:00 - 19:00 | Poster Saati
19:00 Aksam yemegi
019
Az bildiklerimiz NFKB/PIK3
08:30 - 09:30 | A2 Pildiklerimiz NFKB/ _ )
Oturum Bagkanlari: Dr. Ayse Metin, Dr. Mustafa Glleg
NFKB Yolagi ve PiYler
08:30 - 08:50 olagtv
Dr. Hasibe Artag
08:50 - 09:10 PIK3 ve.PIYIevr
Dr. Deniz Cagdas Ayvaz
Konferans: Imminglobulin Tedavisinde Glincel Yaklagimlar
09:10 - 09:45 | Oturum Baskanlari: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Mehmet Kilig
Konusmaci: Dr. Leman Yel
Konferans - Hematopoietic Stem Cell Transplantation in Primary Immunodeficiencies
09:45 - 10:25 | Oturum Bagkanlari: Dr. Aydan ikinciogullari, Dr. Tiirkan Patiroglu
Konusmaci: Dr. Tayfun Glngor
10:25 - 10:45 | KAHVE MOLASI
PiY’de hedef yonelik tedaviler
10:45 - 11:55 o . .
Oturum Baskanlari: Dr. Necil Kltukgdler, Dr. Deniz Cagdas Ayvaz
Abat t/LRBA-CTLA-4
10:45 - 1105 | APatacert/
Dr. Safa Baris
Jak inhibitérleri
11:05-11:25 .
Dr. Elif Karakog Aydiner
mTOR inhibitorleri
11:25-11:45 o
Dr. Siikrii GUner
11:45 - 11:55 | Tartisma ve sorular
Konferans: IgE sentezi ve HiperlgE sendromlari
11:55 - 12:35 | Oturum Bagkanlari: Dr. Sebnem Kilig, Dr. Erdem Topal
Konugmaci: Dr. Sevgi Keles
12:35 - 13:30 | Ogle Yemegi
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Uydu Sempozyumu - Primer ve Sekonder immiinYetmezlik Tedavi Yontemlerini Tartisiyoruz - Eczacibasi Shire
13:30 - 14:30 | Oturum Baskanlari : Dr. ilhan Tezcan, Dr. Figen Dogu
Konugmacilar : Dr. Aydan ikinciogullari, Muhlis Cem Ar
14:30 - 16:00 Diger bilim dallarinin perspektifinden PiY .
Oturum Baskanlari: Dr. Derya Ufuk Altuntas, Dr. Glizide Aksu
Gogis hastaliklar kliniginde PiY
14:30 - 14:50 .
Dr. Nural Kiper
PIY tanisinda ipucu olarak malignite
14:50 - 15:10 .
Dr. Emel Unal
Romatoloji kliniginde PiY
15:10-15:30 .
Dr. Guizide Aksu
PiY ve Nérolojik Bulgular
15:30 - 15:50
Dr. Banu Anlar
15:50-16:00 | Tartisma
16:00 - 16:30 | Kahve molasi
PiY ve Gelecek
16:30 - 17:00 | Oturum Baskanlari: Dr. Ozden Sanal, Dr. ilhan Tezcan
Dr. Aydan ikinciogullari
17:00 - 18:10 Ben nasil tedavi ediy?rum . N )
Oturum Baskani: Dr. Ozlem Keskin, Dr. Cigdem Aydogmus
PiY’de Otoimmiin sitopeniler
17:00-17:20 .
Dr. Ayse Metin
PiY’de CMV
17:20 - 17:40 )
Dr. Mutlu Yuksek
PiY’de BCGiti
17:40-18:00 | " de BEGtis
Dr. Neslihan Karaca
18:00 - 18:10 NK hiicre distkltgi olan hastalarda NK hiicre alt gruplarinin, NK hiicre sitotoksisitesinin ve FcgammaRIll gen mutasyonlarinin arastiriimasi
' ' Dr. Mehmet Ali Karaselek
19:00 Aksam yemegi
D
Akilci ilag Kullanimi
08:15 - 08:30 | Oturum Baskanlari: Dr. Figen Dogu
Konugmaci: Dr. Zafer Caliskaner
PiY ler ve Allerji
08:30 - 09:40 . .
Oturum Baskanlari: Dr. Fazil Orhan, Dr. Metin Aydogan
Egzema ve PiY
08:30 - 08:50 e .
Dr. Glinseli Bozdogan
08:50 - 09:10 Solunum yolu allerjisi ve PIY
Dr. Koray Harmanci
PiY ile iliskili vakif ve hasta dernekleri
Oturum Bagkani: Dr ilhan Tezcan, Dr. Aydan ikinciogullari,
09:10 - 09:40
Candan Biseyler Vakfinin 6ykist Dr. Giilsan Sucak
IMYED - Omer iren
09:40 - 10:10 | KAHVE MOLASI
10:10 - 11:05 Sagirtici Olgular . -
Oturum Baskanlari: Dr. Funda Cipe, Dr. Zilfikar Akelma
10:20 - 10:35 | Dr. Nesrin Gilez
10:35 - 10:50 | Dr.Dilek Dogruel
10:50 - 11:05 | Dr.Dilara Kocacik Uygun
Kapanis Konferansi - Lymphoma, Lymphoid proliferation and PID
11:15 - 12:00 | Oturum Baskanlari: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Figen Dogu
Konugmaci: Dr. Giilbu Uzel
12:00 - 12:30 | Kapanis ve fotograf ¢ekimi
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Poster Abstract
Bildiri Bashg: Konu
No No 36
PS-001 106 Hiper IgM Sendromu Tip 2: Bir olgu sunumu Antikor eksiklikleri
PS-002 109 .Yaygln Degisken Immiin Yetmezlik Hastalarinin B Hiicre Alt Grup Ozellikleri Antikor eksiklikleri
ile KREC Sayilarinin Korelasyonunun Arastirilmasi
PS-003 123 Bruton agammaglobulinemisinde stirpriz klinik tablo: CMV Retiniti Antikor eksiklikleri
PS-004 132 ICOS Eksikligi Tanimlanan iki Olgu Antikor eksiklikleri
PS-005 137 CD20 Eksikligi Olgumuzun Uzun Dénem izlemi Antikor eksiklikleri
PS-006 188 Konjenital her?olltlk anemi ve hipogammaglobulinemi ile prezente olan Antikor eksiklikleri
TRNT1 hastahgi
PS-007 195 immun Yetmezligin Eslik Ettigi McArdle Myopati Olgusu Antikor eksiklikleri
PS-008 196 Nadir Bir Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Nedeni: CD21 Mutasyonu Antikor eksiklikleri
PS-009 200 CAMPYLOBACTER COLI SEPSISI GELISEN X’e BAGLI AGAMMAGLOBULINEMI Antikor eksiklikleri
OLGUSU
PS-010 232 Nadir Bir Otozomal Resesif Agamaglobulinemi: IGLL1 Gen Mutasyonu Antikor eksiklikleri
PS-011 236 Sl{t (;ocu.gl..lnun (.;‘!eglu Hipogamaglobulinemisinde Diizenleyici T ve B Antikor eksiklikleri
Hicrelerinin Roll
PS-012 247 RLT.PI.?/.CARMILZ Geninde Mutasyon Sonucu Ortaya Cikan Tekrarlayan CMV Antikor eksiklikleri
Retinitli Olgu Sunumu
PS-013 249 CVID Tanist ile izlenen Olguda PIK3R1 Eksikligi Antikor eksiklikleri
PS-014 122 Nadir Bir Birliktelik: Ataksi Telenjiektazi ve Kistik Fibrozis Dogal immiinite defektleri
PS-015 151 Miliyer Tuberkiloz ile Bagvuran Olgu: TYK2 Mutasyonu Dogal immiinite defektleri
PS-016 158 IL-12RB1 Eksikligi Olan Hastalarda Klinik Bulgular ve Genetik Analiz Dogal immiinite defektleri
Calismasi
PS-017 179 Kolestaz lle Bagvuran Hastada Adolesanda Hayati Tehdit Eden Geotricum Dogal immiinite defektleri
spp. ve CARD9 Mutasyonu
H e 12 ..
PS-018 189 Intcerlokm . / Interfer.on gamma yolak bozukluklari ve atipik Dogal immiinite defektleri
mikobakteriyel enfeksiyonlara yatkinhk
PS-019 204 CTPS1 Eksikliginin Dogal ve Edinsel Bagisiklik Sistemi Uzerine Etkisi Dogal immdiinite defektleri
PS-020 209 FARDQ ek5|!<llg|nde ortaya ¢itkan immuin yetmezligin fonksiyonel analizlerle Dogal immiinite defektleri
irdelenmesi
PS-021 101 Primer ve edinsel immun yetmezlik ile iligkili hematolojik maligniteler Eriskinde immin yetmezlikler
PS-022 143 TACI defekti saptanan ya\!gln degl.sken |.mmun yetmezlikli hastalarda Eriskinde immiin yetmezlikler
TCRVB repertuvarinin degerlendirilmesi
Solunum Yetmezligi ile Bagvuran Eriskin influenza Enfeksiyonu Olan
PS-023 167 Hastalarda Lenfosit Alt Gruplarinin Analizi ve IRF7 Gen Mutasyonu Eriskinde immin yetmezlikler
Varliginin Aranmasi
PS-024 210 MNGIE sendromlu primer immin yetmezlik vakasi Eriskinde immin yetmezlikler
PS-025 241 MHC SINIF | EKSIKLIGi OLGU SUNUMU Eriskinde immiin yetmezlikler
Otoimmiinite ve hiper IgM fenotipi ile prezante olan Ataksi-telanjiektazi Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS-026 108 . oS
olgusu sendromik kombine 1Y
Chediak-Higashi Sendromlu Hastalarda Hematopoetik Kok Hiicre Nakli Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS-027 110 . . . Lo
Deneyimlerimiz sendromik kombine IY
Ps-028 | 135 | FOXN1 Defekti-Nadir Bir Kombine immiin Yetmezlik Eslik eden baska bulgulari olan veya
sendromik kombine 1Y
PS-029 141 Erken ¢ocuklugundan beri takip ettigimiz zor astimli ve ¢oklu besin allerjili | Eslik eden baska bulgulari olan veya
ve CVID- benzeri bir vakada interlokin-21 reseptor (IL-21R) eksikligi sendromik kombine iY
Ataksi Telanjiaktazili Cocuk Hastada Beklenmeyen Bir Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS-030 144 N o L . Lo
Malignite:Intraserebellar Hemanjioperisitoma sendromik kombine IY
PS-031 157 iki cok nadir hastalik bir arada Eslik Edeh baska F)ulgularl olan veya
sendromik kombine 1Y
TACI Defekti Saptanan Primer immiin Yetmezlikli Hastalarin Klinik ve Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS-032 161 : . .. . o - . . Lo
Imminolojik Parametrelerinin Degerlendirilmesi sendromik kombine IY
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Poster
[\ [o)

Abstract
[\ [o)

POSTER SUNUM NUMARALARINA

GORE POSTER BILDIRILERI

Bildiri Baghgi

PS-033 164 Di George Sendromu Tanili Olgularimizin Klinik Ozellikleri ve izlemleri Eslik edeh baska pulgularl olan veya
sendromik kombine Y
TAOK2 Mutasyonlu Bir Hastada Yardimci CD4+ T Hiicre Alt Tiplerinin Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS-034 169 ) . e
Karakterizasyonu sendromik kombine Y
Hipogamaglobulinemi ile Seyreden Ellis-Van Creveld Sendromlu Olgu Eslik eden bagka bulgulari olan veya
PS-035 176 . e
Sunumu sendromik kombine IY
Genetik ve biyokimyasal ITK inhibisyonu insan Th17-Treg dengesini Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS-036 178 . . . .
etkilemektedir sendromik kombine Y
Diskeratozis Konjenita benzeri fenotip gésteren Notropeni ve Poikiloderma Eslik eden bagka bulgulari olan veya
PS-037 182 . oo
Sendromu sendromik kombine Y
PS-038 183 izleminde renal tiibiiler asidoz ve AV tam blok gelisen ICF sendromlu bir olgu Eslik edeh baska Pulgularl olan veya
sendromik kombine Y
Nekrotizan granllomatoz cilt lezyonu olan bir olguda immiin yetmezlik ayirici | Eslik eden bagka bulgulari olan veya
PS-039 184 . .
tanisi sendromik kombine Y
" . . . . . . . Eslik eden bagka bulgulari olan veya
PS-040 186 Hemolitik anemiye eslik eden epidermodisplasia verrusiformisli bir olgu . o
sendromik kombine Y
. . " . L. . Eslik eden bagka bulgulari olan veya
PS-041 191 Down Sendromlu hastalarin immiinolojik acidan degerlendirilmesi . Lo
sendromik kombine Y
Ataksi-telenjiektazi tanili hastalarin retrospektif olarak incelenmesi: iki Eslik eden baska bulgulari olan veya
PS-042 203 . . Lo
merkez deneyimi sendromik kombine Y
PS-043 225 Hipogammaglobulinemi, Néroblastom ve Trizomi 18 Birlikteligi Eslik edeh baska Pulgularl olan veya
sendromik kombine Y
PS-044 162 Papillon-Lefevre Sendromlu Bir Olgu Fagositer sistem eksiklikleri
PS-045 170 !(ronlk Granlilomatoz Hastalik Tanisi Alan Hastalarin Klinik, Laboratuvar Ve Fagositer sistem eksiklikleri
Izlem Sonuglari
- - " Bi KB
PS-046 108 Kronik Qrahulomatoz Hastaligi Olan Bir Olguda Allerjik Bronkopulmoner Fagositer sistem eksiklikleri
Aspergillozis
PS-047 215 Miliyer tiiberkiloz ile ergenlikte tani alan kronik grantilomatéz hastalik Fagositer sistem eksiklikleri
PS-048 85 Ayni Gen Farkli Fenotip: STIM1 Mutasyonu Tespit Edilen 7 Hasta immiin disregiilasyon hastaliklar
PS-049 145 Ik| Far.kll. Primer ImrTu.Jn Yetmezlikte Kronik ITP'nin Iki Farkli Mekanizmaya immiin disregilasyon hastaliklar,
Yonelik llagla Tedavisi
PS-051 217 APECED Tanih Bir Olgu Sunumu immiin disregiilasyon hastaliklari
PS-052 218 Ingl iliskili hastalik ve ligndz konjunktivitli kiz hasta: rastlanti mi yoksa immiin disregdlasyon hastaliklar,
baglantil mi?
PS-053 220 Otoimm{in Poliendokrinopati Kandidiyazis Ektodermal Displazi (APECED): Ug immiin disregiilasyon hastaliklari
Olgu Sunumu
PS-054 222 Primer immun Yetmezlik Tanisi Olan Hastalarin Romatolojik Prezentasyonlari | immiin disregiilasyon hastaliklari
PS-055 23 SP;lrrirsl:er Immin Yetmezlige Ikincil Hemofagositik Lenfohistiyositoz Tanili Vaka immiin disregilasyon hastaliklar
PS-056 298 C.D70. Eksikliginde Duslk Plazmasitoid Dendritik Hiicre Sayisi ve Baskilanmig immiin disregiilasyon hastaliklari
Tip-I Interferon Yanitlar
EBV iliskili Burkitt Lenfoma ile Basvuran Cytotoxic T Lymphocyte-Associated : . ..
PS-057 248 Antigen (CTLA) 4 Eksikligi Olgusu Immiin disregilasyon hastaliklari
PS-058 83 Kistik Fibrozis ile Karisan Agir Kombine immiin Yetmezlik Olgusu Kombine immiin yetmezlikler
PS-059 86 Primerinde Netherton Sendromu Olan Hastada Hemgirelik Bakimi Kombine immin yetmezlikler
PS-060 87 DOCK8 Mutasyonuna Bagl Hiper IgE Sendromlu Olgularda izlem Sonuglari Kombine immin yetmezlikler
PS-061 92 ‘Wheezy Infant’ Tanis! ile izlenen Bir Hastada Ada Eksikligi Kombine immin yetmezlikler
PS-062 08 IL21R defektine bagh kombine immiin yetmezlik zemininde gelisen marjinal Kombine immiin yetmezlikler
zone lenfomali olgu
Agir Kombine ve Kombine immun Yetmezliklerde Direngli CMV enfeksiyonu: L .. .
PS-063 103 RAG1, ZAP70 Ve ORAI1 mutasyonlari Kombine immiin yetmezlikler
PS-064 105 Kc.)h.ort Galismasi: IL21R defektli Kombine Immiin Yetmezlik Hastalarinda Kombine immiin yetmezlikler
Klinik ve Laboratuvar Bulgular
PS-065 107 Geg tani alan DOCKS8 olgusu Kombine immiin yetmezlikler
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Poster Abstract
Bildiri Bashgi Konu
\[o) No 316

PS-066 114 immiin Yetmezligi Olan Hastanin Evde Bakim Egitimi Ve Hemsirenin Rolii Kombine immiin yetmezlikler

PS-067 118 Kombine Imm_ur_] Yetmezllkll Hastanin KIT sonrasi akut GVHD Tutulumu Kombine immiin yetmezlikler
Agisindan Takibinin Yapilmasi

PS-068 134 Asemtopmatik .Se.yvllrden Oltiimcil Hastaliga Kadar Degisen Klinik Spektrum: Kombine immiin yetmezlikler
MHC Klas 1 Eksikligi

PS-069 140 RAG 1 Mutasyonu Saptanan Agir Kombine immun Yetmezlik Olgumuz Kombine immiin yetmezlikler
Kombine immiin Yetmezlik (Signal Transducer And Activator Of

PS-070 146 Transcription -1 (Stat-1) Gen Defekti) Tanisi ile izlenen Hastada Hemsirelik | Kombine immiin yetmezlikler
Bakimi

PS-071 150 Kor:nblne Ir.nmur? Yetmezll.k Ta.m|5| ile Izlenen Hastanin Fiziksel Kombine immiin yetmezlikler
Degerlendirmesi ve Hemsirelik Bakimi: Olgu Sunumu

PS-072 152 DNA Ligaz 4 eksikligi saptanan bir olgu Kombine immiin yetmezlikler

PS-073 163 DOCK2 Eksikligi Olan Bir Olguda EBV iliskili Hemofagositik Lenfohistiyositoz | Kombine immiin yetmezlikler

PS-074 168 Artemis Gen Defektinde Hematopoetik Kok Hiicre Nakli(HKHN) Kombine immiin yetmezlikler

PS-075 171 Tekr:irlayan Akc.lger Enfeksiyonu Gelisen Olgu; Tani Almamis Agir Kombine Kombine immiin yetmezlikler
Immin Yetmezlik

PS-076 181 CD3e Eksikligi: Nadir Goriilen Bir Agir Kombine immiin Yetmezlik Kombine immiin yetmezlikler

PS-077 208 CD27 Eksikligi Olan iki Hastada immiin Sistem Yanitlarinin Arastiriimasi Kombine immiin yetmezlikler

PS-078 213 Adenozin Deaminaz eksikligi bir olguda intestinal perforasyon Kombine immiin yetmezlikler

PS-079 297 Agir K.om'bme Immiin Yetmezlik (IL2gen defekti) ile Izlenen Hastada Kombine immiin yetmezlikler
Hemsirelik Bakimi

PS-080 229 Akut Lenfoblastik Losemi Ve Artemis Gen Defektli Olgu Sunumu Kombine immiin yetmezlikler

PS-081 234 Erken Tani Alan ADA Eksikligi Kombine immiin yetmezlikler

PS-082 238 STAT1 Gen Defekti Olan Bir Olgu Sunumu Kombine immiin yetmezlikler

. D . E . E . P ] o v . H .

PS-083 240 Adenom'n eaminaz Enzim Eksikliginin Neden Oldugu Agir Kombine Immiin Kombine immiin yetmezlikler
yetmezlik Olgusu

PS-084 243 ARPC1B Eksikligine Bagli Kombine immiin Yetmezlik Olgusu Kombine immin yetmezlikler

PS-085 251 Direngli Egzema lle Seyreden Immiin Yetmezlik Olgusu: Hiper IgE Kombine immiin yetmezlikler
Sendromu

PS-086 93 CD55 eksikligi olan olgularimiz Kompleman eksiklikleri

PS-087 99 6. Bolgede Yer Alan Bir Merkezde Herediter Anjiyoodemli Bir Ailenin Takibi | Kompleman eksiklikleri
CD55 Eksikligi Bulunan Hastalarin Eculizumab Tedavisi Oncesi ve Sonrasi

PS-088 211 Eksozomlarinin Ayristirilmasi ve immiin Yanitlara Olan Etkisinin Kompleman eksiklikleri
Arastiriimasi

PS-089 102 KoI§|5|.ne Direngli Ailevi Akd.ernz A.tPj§l Olgularinda Ideal Kana?klnuTna.b Otoinflamatuvar hastaliklar
Tedavi Semasi Olusturmak Igin Klinik Ve Laboratuvar Deneyimlerimiz

PS-090 201 Romatoid Artrit ile Miyeloid Kékenli Baskilayici Hiicreler Arasindaki iligki Otoinflamatuvar hastaliklar

PS-091 206 iCI:;ig:gKJonlk Notropeni ile Bagvuran Adenozin Deaminaz Tip Il Eksikligi Olan Otoinflamatuvar hastaliklar

PS-092 224 I.I..-10ARes¢_eptor Defekti ile Takip Edilen Vakalarimizin Klinik ve Laboratuar Otoinflamatuvar hastaliklar
Ozellikleri

PS-093 82 Varyant saptanan primer immiin yetmezlik hastalarinda TREC/KREC Primer immiin yetmezliklerde genetik
dizeylerinin incelenmesi testler
Ege Universitesi Pediatrik immiinoloji Bilim Dali'nda Primer immiin Primer immiin vetmezliklerde genetik

PS-094 94 Yetmezliklerde Yeni Nesil Dizileme Hedeflenmis Gen Yéntemi ile Molekiiler testler ¥ g
Bozukluklarin Arastirilmasi (2018 yili sonuna dek tim veriler)

PS-095 112 Hipokalsemi ve T hiicre diistikligi olan bir yenidogan olgusu ::s:?:: Immdn yetmezliklerde genetik

PS-096 | 124 | RFLP Yontemiile Tani Alan Artemis Olgusu ':e”s’t‘?:rr Immdin yetmezliklerde genetik

PS-097 | 127 | RFLP yonteminin CD19 eksikiigi tanisinda kullaniimasi Primerlmmdn yetmezliderde genetik

PS-098 | 128 |Dermatit, Atipik Saclar ve Paronisi: ADAM 17 Eksikligi ::STI':: Immdn yetmezliklerde genetik
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Poster Abstract
Bildiri Bashgi Konu
No No 316
PS-099 185 X'e bagli gecis gosteren lenfoproliferatif sendrom; farkl klinik 6zellikleri Primer immiin yetmezliklerde genetik
olan ikiz olgu testler
PS-100 231 NFKB2 Defekti Olan Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Olgusu :erlsr:;:: Immdn yetmezliklerde genetik
Saglikh pediatrik ve yetiskin bireylerde T hiicreli reseptor eksizyon . : . . .
Ps-101 233 ¢cemberleri (TREC'ler) ve Kappa silici eksizyon gemberleri (KREC'ler) 'tpensrtTI]:rr Immdn yetmezliklerde genetik
dizeylerinin degerlendirilmesi
Agir Kombine immiin Yetmezlik (AKiY) Hastalarinin Erken Tanisini Primer immiin vetmezliklerde eenetik
PS-102 235 Saglayan TREC Analiz Yonteminin Kurulmasi ve Retrospektif Olarak 5030 ¥ g
AR _— . testler
Guthrie Orneginde Olgilmesi
Yenidogan Guthrie Kart Orneklerinin Farkli Saklama Kosullarinin TREC ve | Primer immiin yetmezliklerde genetik
PS-103 242 . e — )
B-Aktin Analizi Uzerine Etkisinin Incelenmesi testler
Farkli izolasyon Protokolleriyle Guthrie Karti Kurutulmus Kan Primer immiin vetmezliklerde genetik
PS-104 245 Orneklerinden Elde Edilen DNA’larin Gergek Zamanli Polimeraz Zincir ¥ g
. . . testler
Reaksiyonu ile Analizi
Di george sendromlu hastanin gastropeksi sonrasi postoperatif . ; . . .
PS-105 88 e Primer Immin yetmezliklerde tedavi
hemsirelik bakimi olgu sunumu
PS-106 133 Prlmer. Immun Yetmezlik Tanili Hastalarda Hematopoetik Kok Hiicre Nakli Primer immiin yetmezliklerde tedavi
Deneyimimiz
PS-107 136 CD70 FkS.Ik|!gI Olan Hastalarimizda Hematopoetik Kok Hiicre Nakil Primer immiin yetmezliklerde tedavi
Deneyimimiz
Treosulfan iceren Yogunlugu Azaltilmis Hazirlama Rejimi Kullandigimiz . : . . .
-1 1 .
PS-108 7 Primer Immin Yetmezlik (Piy) Hastalarinda Nakil Sonuglarimiz Primer Immiin yetmezliklerde tedavi
PS-109 197 !Dusu.k Doz Busu.lfan Hazirlama Rejl.ml Ile Kemik Iligi Nakli Yapilan Primer Primer immiin yetmezliklerde tedavi
Immiin Yetmezlik Hastalarinin Nakil Sonuglar
Otoinflamatuvar bulgulari olan NEMO eksikligi olgusunda kemik iligi
PS-110 214 transplantasyonu sonrasi immiin parametrelerin fonksiyonel testlerle Primer immiin yetmezliklerde tedavi
belirlenmesi
Eksiklizi - - TN _
PS-111 219 PNP Eksikligi olan bir hastada basarili haploidentik kok hiicre Primer immiin yetmezliklerde tedavi
tranplantasyonu
PS-112 116 intravendz immiinoglobilin (IVIG) Uygulanan Hastanin Hemsirelik izlemi | SCIG /IVIG
PS-113 119 Subkutan immiinnoglobulin Tedavisinde Aile Egitimi SCIG /IVIG
PS-114 154 Dusuk'Aglrllkll Hastalarda Subkutan Immunglobulin Kullanimi, KONYA SCIG /IVIG
Deneyimi
PS-115 155 Dusuk.Aglrllkll Hastalarda Subkutan Immunglobulin Kullanimi,KONYA SCIG /IVIG
Deneyimi
Subkutan immunglobulin Replasmani Uygulanan Primer immun
PS-116 199 Yetmezlik Hastalarinda Serum immunglobulin G Diizeylerinin SCIG /IVIG
Degerlendirilmesi
PS-117 202 Intravt?noz I_mmunglobulm Tedavi Uygulamasina Bagh Yan Etkiler: Klinik 5CIG /IVIG
Deneyimlerimiz
PS-118 226 intravendz immiin Replasman Tedavisi Yan Etki Ynetimi SCIG /IVIG
PS-119 89 Talasemi r.najor. nedenlyle. hematopmetlk kok hiicre nakli sonrasi gelisen Diger
sekonder immin yetmezlik; bir olgu sunumu
PS-120 91 Kronik Mukokiitan6z Kandidiyazis:3 Farkli Genotip Diger
PS-121 100 Prlmer Immgn Ygtmezllk Tanisinda Kullandigimiz 10 Uyarici Isareti Diger
Genisletmeli miyiz
PS-122 111 Kistik FIbI’?ZISh Ha.s‘talarlp Periodontal Durumunun Klinik ve Immuinolojik Diger
Olarak Degerlendirilmesi
PS-123 115 C?cukluk Cagmda“Nadw G.c.>ru|e|? 1gg4 (Imminglobulin G4) Iliskili Hastalk: Diger
Dort Hastanin Degerlendirilmesi
PS-124 120 MALT 1 Mutasyonu Saptanmig Bir Olgu Sunumu Diger
PS-125 131 Hematopoetik kok hiicre naklinde dondr son anda vazgegerse Diger
PS-126 138 Peqlatrlk Sls.temlk Lupus Eritematozus Olgularinda Genetik Faktorlerin Diger
Belirlenmesi
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Poster No Abstract No Bildiri Baghgi Konu
PS-127 139 Ailesel Hemofagositik Lenfohistiyositoz Tip 3 (ALH Tip 3/UNC13D Defekti): Ug Kardes, 2 Nakil | Diger
PS-128 149 HIV pozitif hastalarda double negatif T lenfositlerin rolii ve HIV RNA diizeyleri ile Diger

korelasyonu
PS-129 160 Tip Fakiiltesi Ogrencilerinde PiY Farkindalig Diger
PS-130 174 Primer immun Yetmezlik ve Malign Hastaligi Olan Olgularimiz; Tek Merkez Deneyimi Diger
PS-131 175 Saglikh gocuklarda serum imminglobulin (1gG, 1gA, IgM) ve IgG alt grup dizeylerinin Diger
referans araliklari
PS-132 190 Saglikli ve semptomatik irreversible pulpitisli pulpa dokularindaki IL-1B diizeylerinin Diger
karsilagtiriimasi
PS-133 193 Erken ve Hizli PiY Tanisinda Akim Sitometrisi (AS)’ nin Yeri Diger
PS-134 212 Prlnler immin yetmezlik tanisi ve 6n tanisi ile hastaneye yatan cocuklarda malnutrisyon Diger
siklig
PS-135 216 Ektodermal Displazi ile Birliktelik Gdsteren Primer immiin Yetmezlik Vakalar Diger
PS-136 291 Lokosit Adezyoh .Yetmezllgl Nedeniyle Gozlenen Hizli llerleyen Siddetli Periodontitis: Ug Diger
kardes olgu serisi
PS-137 244 Selektif immunglobulin M Eksikliginin Klinik ve imminolojik Bulgularinin Degerlendirilmesi Diger
PS-138 246 immiin Yetmezligi Olan Vakalarda Acik Akciger Biyopsisinin Tanisal Degeri Diger
PS-139 252 immiinolojik Hastalarda Agiz Bakiminin Onemi Diger
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[Abstract:106] [PS-001]
Hiper IgM Sendromu Tip 2: Bir olgu sunumu

Sait Karaman?, Hikmet Tekin Nacaroglu? .
!Diyarbakir Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Klinigi, Diyarbakir
2Istanbul Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Klinigi, Istanbul

GIRIS: Hiper IgM sendromu serum IgG, IgA ve IgE diizeylerinde belirgin azalma ve IgM diizeyinin yiiksek veya
normal olmasi ile karakterizedir. Hastaligin genetik yapisi oldukca heterojen olup tekrarlayan piyojenik
enfeksiyonlar, otoimmun hastaliklar ve malignite edilimi gérlebilir. Bu yazida tekrarlayan enfeksiyonlar nedeni ile
poliklinigimize yonlendirilen ve Hiper IgM sendromu tip 2 tanisi alan 9 yasinda kiz hasta sunulmustur.

Olgu: Boynunda lenfadenomegali nedeni ile hematoloji-onkoloji polikliniginde (g yil boyunca izlenen ve sik
solunum yolu enfeksiyonu geciren hasta 9 yasinda poliklinigimize basvurdu. Anne babasi birinci derece kuzen olan
hasta 2 yasindan itibaren sik solunum yolu enfeksiyonu gecirmeye baslamis. Hastanin iki kez pndmoni nedeni ile
hastaneye yatirildigi ayrica Ug yildir FMF tanisi ile kolsisin aldigi 6grenildi. Fizik muayenesinde; halsiz gériinimde,
solunum sesleri kaba, tonsiller normal biyulklikte, organomegali veya lenfadenomegali yoktu. Laboratuvar
tetkiklerinde hb:12 mg/dl I6kosit sayisi:10940/mm3 notrofil sayisi:6320/mm3, lenfosit sayisi:3370/mm3,
plt:484.000/ul, IgG<108 mg/dl, IgM:1119 mg/dl, IgA<5 mg/dl, IgE<1 IU/ml saptandi. Toraks HRCT’'de sol akciger
alt lobda 41x35 mm cgapinda kistik bronsektazi saptandi. Hiper IgM Sendromu dislinilen hastanin lenfosit alt
gruplarinda CD4 orani ve CD4/CD8 orani diisiik saptandi. Intravendz immunglobulin baslanan hastaya Hiper IgM
sendromuna neden olan genetik bozuklugu tanimlamak amaci ile en sik gértilen CD40-CD40 ligand defekti galisildi
normal saptandi, daha sonra AID defekti galisildi ve AICDA geninde homozigot mutasyon saptandi ve Hiper IgM tip
2 tanisi dogrulandi. Hasta Intravenéz immunglobulin replasmani ile izleme alindi.

Sonug: Tekrarlayan enfeksiyonlar ile mikerrer basvuru olan hastalarda primer immun yetmezlik akla gelmelidir.
Erken tani ve tedavi, enfeksiyon komplikasyonlarinin gelisimini engelleyecek ve hastanin yasam kalitesini
artiracaktir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, hiper, IgM, immin yetmezlik
[Abstract:109] [PS-002]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Hastalarinin B Hiicre Alt Grup Ozellikleri ile KREC
Sayilarinin Korelasyonunun Arastirilmasi

ismail Yaz!, Can Kosukcu2, Begiim Ozbek!, Cagman Tan!, Mehtap S6nmez!, Elif Soyak!, ilhan Tezcan?,
Deniz Cagdas Ayvaz!

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Anabilim Dali immiinoloji
Boliimii/Ankara

2Hacettepe Universitesi Saglik Bilimleri Enstitiisii Biyoinformatik Anabilim Dali/Ankara

Yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY), B hiicre farklilasmasi ve antikor yapiminda bozukluk ile seyreden,
asilara zayif yanit olusmasi ve tekrarlayan enfeksiyonlar ile karakterize olan primer antikor eksikliklerinin heterojen
bir grubudur. Son yillarda, hastaligin siniflandiriimasi ve homojen hasta gruplari olusturularak, izlem ve tedavi
agisindan batinlik olusturulmasi igin galismalar hizla sirdartlmustir. Kappa-silici rekombinasyon eksizyon
halkalari (KREC), kemik iliginde, B hiicre reseptori genlerinin V(D)J yeniden dlizenlenmesi sirasinda ortaya ¢ikan
epizomal DNA pargalardir. Bu galismada Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim
Dali Immiinoloji Bilim Dalinda YDIY tanisi alan 30 hastanin akim sitometri testi ile B hiicre alt gruplari, miktar
tayinine dayanan gercek zamanli kantitatif polimeraz zincir reaksiyonu (RT-gPCR) testi ile de KREC seviyeleri 41
sadlikli kontrol ile karsilastirilarak degerlendirilmistir. Hasta grubunun yas ortalamasi 28.5+15.6 yildir. Ebeveyn
akrabalidi da %33 olarak saptandi. 20 hastanin (%66,67) CD19+ hiicre sayisi yasa gore dislikken, 14 hastanin
(%46,67) CD4+ hiicre sayisi dugliktl. Kontrol grubunda yas arttikga B hiicre sayilarinin azaldidi gézlendi. B hiicre
alt gruplarindan transisyonel B hilicre, naif B hlicre ile yas arasinda negatif korelasyon bulundu. Kontrol grubunda
KREC sayilari artan yas ile birlikte azalmaktaydi (p<0,01). Hasta grubunda KREC dlizeyi (1644 kopya/ml) ayni yas
grubundaki kontrol grubuna (8767 kopya/ml) gére dlsik olarak saptandi (p<0,05). Hasta grubu KREC seviyeleri
baz alinarak homojen siniflara ayrilamamistir. KREC seviyeleri baz alinarak bir siniflandirma yapilamamistir.
Calismamizda ayrica normal popillasyona ait yasa gore B hiicre alt grup sayilari ve KREC seviyeleri elde edilmistir.
Kontrol grubunda B hicreleri ve KREC dlizeyinin yasla olan negatif korelasyonun, immun yaslanmayla iliskili
oldugu dislntlmustar.

Anahtar Kelimeler: akim sitometri, B hiicre, KREC, RT-qPCR, YDIY
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[Abstract:123] [PS-003]

Bruton agammaglobiilinemisinde siirpriz klinik tablo: CMV Retiniti

Ceyda Dodancay Karahan?, Sule Haskologlu?, Sevgi Kostel Bal!, Candan islamoglu!, Kaan Boztug?,
Figen Dogu?, Aydan Ikinciogullari!

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

2CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences, Medical
University of Vienna, Children's Cancer Research Institute

Giris: Bruton hastalidi, olgun B lenfositlerin yoklugu ile karakterize X’e bagli gecis gbsteren bir primer immuin
yetmezliktir. Pre B lenfositlerin immatir B lenfositlere donlisiminde rol alan bruton tirozin kinaz enzimini
kodlayan genin mutasyonu sonucu gelisir. Hastalar kapstllli bakteri ve enteroviral enfeksiyonlara yatkindirlar.
Htcre ici yerlesimli virlslere yatkinlik bildirilmemistir. Burada goziinde kizariklik ve sislik sikayeti ile bagvuran
Bruton agammaglobliilinemisi ve CMV retiniti tanisi alan bir hastamizi sunmaktayiz.

Olgu: 17 aylik erkek hasta ates, 6ksiriik, sag gbézde kizariklik ve sislik ile klinigimize basvurdu. Oykiisiinde 6.
aydan sonra tekrarlayan pnémonileri ve moniliazis vardi. Fizik muayenesinde tonsil dokusu ve ele gelen lenf nodu
yoktu. Sag goz kapagdi kizarik ve 6demli, sol kulakta plrtlan akinti, akcigerlerinde yaygin ralleri vardi. Laboratuvar
incelemelerinde noétrofil ve lenfosit sayilari normal, IgG:135mg/dI(605-1430), IgA:<6mg/dI(30-107),
IgM:20mg/dI(66-228) yasa gore gok diisiik saptandi. Periferik kan lenfosit alt grup analizinde T hiicre sayilari ve
Trec dizeyi normal iken B hicresi yoktu. Akim sitometri ile BTK ekspresyonunun olmadigi gérildi. Genetik
galismasinda BTK geninde mutasyon saptandi. G6z muayenesi ve orbital MR bulgulari endoftalmit ile uyumluydu.
CMV antijenemisi negatif olan hastanin vitreus biyopsi materyalinde CMV PCR (+) saptandi. CMV retiniti igin 3
hafta sistemik, haftada bir defa olmak lizere 4 hafta boyunca da intravitreal gansiklovir tedavisi uygulandi.
Sonugc: Primer antikor iretim bozuklugu olan PiY’lerde antikorlar ile viriis nétralizasyonu ve antikor iligkili
sitotoksitedeki azalmaya bagdh firsatgi virlis enfeksiyonlari nadir de olsa gorilebilmektedir. Agir klinik seyir, organ
hasari ve 6limle sonuclanabilen bu tip enfeksiyonlardan korunma IVIG destegi ve antiviral tedaviler ile
sadlanabilir.

Anahtar Kelimeler: Bruton agammaglobilinemisi, CMV retiniti

[Abstract:132] [PS-004]
1COS Eksikligi Tanimlanan iki Olgu

ule Haskolodlu?, Sevgi Kostel Bal!, Candan islamoglu!, Kaan Boztug?, Figen Dogu?, Aydan
Ikinciogullari!
1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Iimmiinoloji-Alerji Bilim Dali, Ankara
2Medical University of Vienna, Children’s Cancer Research Institute, CeMM Research Center for
Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences

Indiklenebilir ko-stimiilatér (ICOS) eksikligi, ilk kez 2003 yilnnda yayin dedisken immin yetmezlige (YDIY) neden
olan bir gen olarak tanimlanmistir. Ancak daha sonra bildirilen olgularda; T hicre defektleri ile birlikte viral ve
firsatgl enfeksiyonlarinin olmasi ICOS eksikliginin YDiY'den ziyade kombine bir immune yetmezlik olarak
siniflandiriimasina neden olmustur. ICOS, CD28/CTLA-4 ailesine ait bir T hlicre yizey molekilidir. ICOS moleklli
ile B hiicre yluzeyinde bulunan ICOS ligandin etkilesimi germinal merkez, memory B hicre gelisimi, terminal B
hicre farkhlasmasi, antikor tretimi, efektér T hicre yaniti ve immdin tolerans igin temel bir rol oynamaktadir.
Bugline kadar ICOS eksikligi bildirilen 16 olgunun baslangig yasi, semptomlar ve hastalik siddetleri heterojenite
gostermekle beraber; tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari, otoimmiunite, enflamatuar bagirsak hastaligi (IBH)
ve karaciger problemleri en 6nemli bulgulardir. Burada enflamatuar badirsak hastaligi ve firsatgl enfeksiyonlari
olan ve ICOS tanisi alan iki olgu sunulmaktadir.

Bulgular: Tablo 1’ de verilmistir.

Sonug: YDIY tek bir hastalik olmaktan ¢ok, benzer immiinolojik ve klinik belirtileri paylasan monogenik
defektlerden olusan bir grup hastaligi kapsamaktadir. Kesin tanilari ancak genetik analiz ile mimk{ndir. ICOS
eksikligi, primer antikor Uretim bozuklugu yaninda, inflamatuar barsak hastalidi, firsatgi, viral enfeksiyonlar ve
otoimmudnitesi olan hastalarda distnulmelidir. ICOS eksikliginde ginimuzdeki tek kiratif tedavi HKHN'dir.

Anahtar Kelimeler: ICOS eksikligi, yaygin dedisken immin yetmezlik

15



KLINIK iMMONOLOJI
.KONGRESI

Tablo 1.0lgularin klinik, laboratuar, genetik ve izlem ozellikleri

Olgu 1 Olgu 2 (
Glincel Yas / Cinsiyet 22yas, kiz 15y/Erkek
Semptom baslama yas1 5 yas 3,5yas

Bagvuru bulgulari

Akrabalik

Klinik ozellikler

TLS (min-max)(mm3)
1gG (mg/dl)

IgA (mg/dl)

IgM (mg/dl)

Anti HBs titresi
Izohemaglutinin titresi

Periferik kan lenfosit alt
gruplari

Lenfosit aktivasyon yaniti
(PHA ve anti CD3ile)

Tan1

Genetik tani

Tedavi

Izlem

Kronik ishal, pnémoni

+

Tekrarlayan pnémoni
Bronsiektazi

Kronik siniizit

Kronik ishal (Crohn-IBH)
Onikomikozis
Mukokiitan6z candidiazis
Aft

Hepatosteatoz

CMV viremisi

800-3200
318 (745-1804)
48 (57-282)

37 (78-261)

()

()

Azalmis B ve NK hiicre sayisi
Cok azalmis switched memory B hiicre

sayist

N/N

YDIY

ICOS exon 2 ve 3 delesyonu
IVIG, TMP-SMX, Flukanazol,

Asiklovir
Azathioprine

Mevcut tedaviler ile takipte

Tekrarlayan bronsiolit, preseptal
seliilit

+

Tekrarlayan pndmoni, otit, siniizit
Brongiektazi

Kronik ishal-IBH

Sepsis

Otoimmiin tiroidit

Biiytime geriligi

Aralikl1 nétropeni

Splenomegali

990-2300

146 (640-2010)
21 (44-244)

34 (52-297)

Q)

Kan grubu AB

Azalmig NK hiicre sayisi
Azalmig switched memory B hiicre
sayi1sl

N/N

YDIY
ICOS geninde homozigot mutasyon

IVIG, TMP-SMX, Flukanazol,
Asiklovir
Mesalazin, Budesonid

Aile i¢i donorii yok
Akraba dis1 dondr taramasi devam
ediyor
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[Abstract:137] [PS-005]

CD20 Eksikligi Olgumuzun Uzun Dénem Izlemi

Hasan Kapakh, Yahy__a Giil, Sukri Nail Giiner, Sevgi Keles, ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Ana Bilim Dali, Konya

Giris: CD20 geni, 11. kromozomun uzun kolunda (11q12-q13.1) bulunmaktadir ve MS4A (membrane-spanning 4A
gene family) ailesine aittir. CD20, tanimlanan ilk B hiicre farklilasma antijenidir. Pre-B ve olgun B hicrelerinin
ylzeyinde eksprese edilir. CD20'nin B hiicre aktivasyonu ve proliferasyonunun dizenlenmesinin yaninda, hicre
membrani boyunca Ca2+ transportunu diizenleyen multimerik hiicre ylizey kompleksinin bir bileseni oldugu
bilinmektedir. CD20 eksikligi yaygin degisken immun yetmezlik klinigine sebep olmaktadir.

Vaka: Gebeligin 31.haftasinda C/S ile 1600 gr dogan ve 50 glin yenidogan yogun bakim destegi alan olgumuz, 2
yasinda iken tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonlari ve otit nedeniyle Hollanda da dederlendirilmisti. Anne
baba arasinda birinci derece akrabalik olan hastanin babasinin 6 kardesi bir yas altinda 6Ilmuisti. Yurt disinda
immunglobulin ve IgG subgrup dederlerinin, B lenfositlerin (%8) ve hepatit asi yanitinin dislik saptanmasi Uizerine
hastaya, 3 yasinda IVIG tedavisi baglanmisti. Bu tedavi ile enfeksiyon sikliginin azaldidi, 1.5 yil sonra IVIG
tedavisinin kesilerek izleme alindigi grenildi. YDIY tanisi ile molekiiler analiz paneli ile degerlendirilen hastada 4
yasinda CD20 geninde homozigot mutasyon saptanmisti. On iki yil sikayeti olmayan ve 9 yil sureyle klinik
takibimizde izledigimiz hastamizda son bir yil icinde tekrarlayan ates ve ginlik hayatini etkileyecek seviyede
tekrarlayan enfeksiyonlar olmasi Gizerine bakilan periferik lenfosit alt gruplarinda CD16+56+ NK orani (%1.8),
Recent Thymic Emiggrant (RTE) oraninin (%15), memory B hicrelerinin (%2.9) ve IgG dizeyinin (260mg/dl)
dusuk oldugu, hepatit asi yanitinin yetersiz oldugu goruldi. IVIG tedavisi tekrar baslandi.

Sonug ve Tartisma: CD20 eksikligi olan hastalarda imminglobulin tedavisi kesilebilse bile, zamanla immunglobulin
tedavisine tekrar ihtiyac duyulabilecegdi akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: CD20 eksikligi, Cocuk, Immun Yetmezlik
[Abstract:188] [PS-006]

Konjenital hemolitik anemi ve hipogammaglobulinemi ile prezente olan TRNT1 hastaligi

Neslihan Edeer Karaca?, ilke Bas!, Ayca Aykut?, Asude Durmaz?, Erhan Pariltay?, Emin Karaca2, Nazan
Tokmeci!, Deniz Karapinar?, Ozgiir Cogulu?, Giizide Aksu?, Necil Kiitiikgiiler!

1ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklari AD, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik AD, Izmir

Sideroblastik anemiler farkl etiyolojilere bagl olabilmekle birlikte genel anormallik kemik iligindeki eritroid
hicrelerde hem biyosentezindeki bozulmadir. tRNA nukleotidiltransferaz-1 enzimini kodlayan TRNT1 genindeki
biallelik mutasyonlarin konjenital sideroblastik anemi, B hlicre lenfopenisi, hipogammaglobulinemi, gelisme geriligi
ve periodik ates sendromuna neden oldugu gosterilmistir.

Yedi yasinda erkek olgu 6 ayliktan itibaren sik st solunum yolu enfeksiyonu ve bronsit gegirme yakinmasiyla
basvurdu. Aralarinda akrabalik olan saglikli anne-babanin ikinci cocugu olan olgunun kansizlik nedeniyle
Hematoloji BD tarafindan izlendigi, demir eksikligi, hemoglobinopatiler ve immiin hemolitik anemilerin dislandigi
ogrenildi. Agirlik ve ve boyu 10 persantilde olan olguda karaciger kot alti 4 cm, dalak 2 cm palpabldi. Laboratuvar
incelemelerinde BKH 5590/mm3, Hb 8.2 g/dl, Htc %24, MCV 57fl, trombosit 306000/mm3, periferik yaymada
anizositoz, poikilositoz, IgG 464mg/dl, IgM 29mg/dl, IgA 20mg/dl, Direct-coombs test (-), lenfosit alt gruplar
CD3+ %67, CD19+ %6, CD3+CD4+ %28, CD3+CD8+ %35, CD3-CD16/56+ %14 saptandi. Asl yanitlari
yetersizdi. Toraks BT’ de akcigerlerde az sayida nonspesifik nodiiller izlendi. Yaygin dedisken immiin yetmezlik 6n
tanisiyla dizenli intravendz immunoglobulin replasmani ile izlenen olgunun yasla beraber immunglobulin
degerlerinde iml yiikselme gdzlendi. Ondért yasinda yapilan nesil dizileme temelli Primer immun Yetmezlik
Paneli'nde TRNT1 geninde homozigot mutasyon saptandi.

Cocukluk ¢agi TRNT1 hastaligi (OMIM 612907) IUIS Primer immiin Yetmezlik 2017 sinflandirmasinda antikor
eksiklikleri grubunda, normal veya dusiik B hicre sayisi ile beraber serum Ig izotiplerinden en az 2’sinde
dusuklikle karakterize bolimde yer almaktadir. Klinigimizde ilk kez tani alan ve literatlirde de nadir rastlanan bir
hastalik olmasi nedeni ile olgu anemi ve hipogammaglobulinemi birlikteliginde TRNT1 hastaliginin ayirici tanida
akla gelmesi amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: TRNT1, hipogammaglobulinemi, sideroblastik anemi
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[Abstract:195] [PS-007]
Immun Yetmezligin Eslik Ettigi McArdle Myopati Olgusu

Asuman Camyar!, Melih Ozisik!, Hasibe Aytac!, Sengiil Aksakal2, Mehmet Unsel3, Hiiseyin Onay#4, Omiir
Ardeniz?

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

2Samsun Egitim ve Arastirma Hastanesi .

3Yaklﬂ Dogu Universitesi I¢ Hastaliklari Alerji ve Immunoloji B.D

4Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Tibbi Genetik A.D

Giris: McArdle myopatisi myofosforilaz eksikligi ile tanimlanan nadir bir glikojen depo hastalididir. Diger
metaobolik miyopatiler gibi egzersiz iliskili yorgunluk, gligsiizliik veya agiklanamayan rabdomyoliz ile prezente olur
(1)

Olgu: 49 yas erkek cocuklugundan beri sliregelen, eforla belirgin kas adrisi, kas kramplari ve cabuk yorulma
yakinmalari ve tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyon ¢ykusu ile basvurdu. Haziran 2017 toraks BT de bronsiektazi
saptanmasi Uzerine immunoloji bolimune ydnlendirilen hasta immun yetmezlik yoninden tetkik edildi. IgG:984
mg/dL (650-1600) IgG2:96mg/dL (150-640) IgG4:<5,81mg/dL (3-200) IgA:<27mg/dL (40-350) IgE:<18mg/dL,
IgM:215 mg/dL (50 - 300) saptandi. Protein elektroforezi normaldi ve pndmokok asisina antikor yaniti yeterli
mevcuttu.

Memory B analizinde plasmoblast %0, IgM memory B class switched memory B %8 (%6.5-29.2) naive B hiicre
%39 (%43.2-82.4) saptandi. Eylil 2017'de primer immun yetmezlik tanisiyla intravendz immunglobulin tedavisi
baslandi.

Hastada sebat eden kas enzim yiksekligi izlenmekteydi (Agustos 2017; kreatinin kinaz:6455IU/L ve
miyoglobin:534ng/mL) Haziran 2017 dis merkez gastroknemius kas biyopsisi normal sinirlarda kas dokusu
izlenmis, biyopside CD3+ ve CD20+ hicreler izlenmemisti. Alfa glikozidaz serum dlizeyi normal saptandi. EMG
normal sinirlarda izlendi. Batin ultrasonografisinde hepatomegali saptandi. Karaciger otoantikorlari ve viral hepatit
serolojisi negatif saptandi.

Genetik analiz sonucunda PYGM (Miyofosforilaz) geninde bilesik heterozigot mutasyon saptandi c.2262delA
(p.K754NfsX49), c.2053A>C (p.N685H). McArdle Hastaligi tanisi konan hastaya karbonhidrattan fakir beslenme ve
adir egzersiz sinirlanmasi 6nerildi. Genetik agidan WES protokoltine alindi

Sonug: Immun yetmezlik ile birlikteli§i literatiirde sadece bir vakada tanimlanmistir (), Olgumuz literatiirde
bildirilmis ikinci vaka niteligindedir.

Anahtar Kelimeler: immun yetmezlik, McArdle myopati, hipogamaglobulinemi
[Abstract:196] [PS-008]
Nadir Bir Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Nedeni: CD21 Mutasyonu

Caner Aytekin!, Sevgi Kostel Bal?, Deniz Giiloglu3, Figen Dogu3, Kaan Boztug?, Aydan ikinciogullar3
1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
immiinoloji, Ankara

2Ludwig Boltzmann Institute for Rare and Undiagnosed Diseases, Viyana, Avusturya

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

Giris:

Yaygin dedisken immin yetmezlik (YDIY) hipogamaglobulinemi, asiya karsi spesifik antikor yanitinda bozukluk ve
izotip dosimU yapmis hafiza B hiicrelerde distklikle karakterize heterojen bir primer immdin yetmezliktir.
Enfeksiyonlar, maligniteler, inflamatuvar ve otoimmiin hastaliklarlar klinik tabloyu olusturur. YDIY B lenfosit
olgunlasmasinda bozukluk sonucu olusur. Hastalarin sadece %10’da genetik neden bilinmektedir. Burada YDIY
tanili ve CD21 mutasyonu gdsterilen bir olgu sunulmustur.

Olgu:

On alti yasindaki erkek hasta iki yildir devam eden tekrarlayan USYE, ASYE ve parotitis yakinmalariyla basvurdu.
Anne-babasi arasinda birinci dereceden akrabalik vardi. Saglikh bir erkek ve selektif-IgA eksikligi ile Hasimato-
tiroiditi olan bir kiz kardesi vardi. Fizik muayene bulgulari normaldi. immiin tetkiklerinde (tablo) serum IgG diizeyi
gok dusuk, serum IgA ve IgM duzeyleri dlglilemeyecek kadar disik, izohemaglutinin ve difteri antikor titreleri
dusuk saptandi. Lenfosit alt gruplari, T hlcre aktivasyonu, RTE hiicre orani normal, izotip donlisimui yapmis hafiza
B hiicre orani diisiik bulundu. Akciger YRBT grafisinde bronsiektazi gérildii. Hastaya YDIY tanisi koyuldu ve IVIG
replasman ile TMP/SMX proflaksisi baglandi. Daha sonra SKIG tedavisine gecildi. Hasta dort yillik izlemde bir kere
pndémoni ve aralikli siniizit disinda enfeksiyon hastaligi gegirmedi. Genetik analizde CD21 geninde homozigot
missens mutasyon (T166A) saptandi. Hastanin kiz kardesinin genetik galismasi devam etmektedir.

Sonug:

CD21 mutasyonu hafiza B hiicre diisikligu ve hipogamaglobulinemiye neden olur. CD21 eksikligi gok nadirdir ve
sadece 4 olgu bildirilmistir. Bu olgularda CD21+ ekspresyonu yokken, bizim olgumuzda ise mevcut idi. Klinik ve
saptanan CD21 mutasyonu nedeniyle eksprese olan CD21+ molekilinin fonksiyon gdstermedidi disinildi. YDIY
hastalarinda CD21 mutasyonlari da akilda tutulmahdir

Anahtar Kelimeler: Yaygin degisken immin yetmezlik, CD21 mutasyonu
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Tablo. Hastanin laboratuar bulgular
Hasta Normal

Hb (g/dI) 15 >11.5
BK (mm3) 4,070 >4,000
TNS (mm3) 1,870 >1,500
TLS (mm3) 1,790 >1,500
PLT (mm3) 271,000 >150,000
IgG (mg/dl) 90 773-1188
IgA (mg/dl) <6.1 80-139
IgM (mg/dl) <4.4 50-149
IgE (1U/ml) <16 <100
Kan grubu BRh (+)
Izohemaglutinin titresi Anti-B ¥4 >1/8
Difteri antikor titresi (IU/ml) 0.005 >0.01
CD3+CD16-56- (%) 69 58-82
CD3+CD4+ (%) 34 26-48
CD3+CD8+ (%) 32 16-32
CD3-CD16+56+ (%) 11 8-30
CD19+ (%) 13 10-30
CD20+ (%) 13 9-28
CD21+ (%) 12

HLA-DR+ (%) 26 16-35
HLA ABC (%) 100
CD4+CD45RA+CD31+ (RTE) (%) 51 >30

CD19+ IgM- 27+ IgD- (Switched memory B) (%) 12.9-45
CD19+ IgM+ 27+ IgD+ (Marginal Zone B) (%) 20.5 5.1-11.8
CD19+ IgM+ 27- 1gD+ (Naive B) (%) 68.6 62.2 -76.2
CD19+ CD38Low CD21Low (Aktive B) (%) 53 3.2-5.9
DHR-123 normal

(o3}
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[Abstract:200] [PS-009]
CAMPYLOBACTER COLI SEPSiSi GELISEN X’e BAGLI AGAMMAGLOBULINEMI OLGUSU

Zeynep Gokce Gayretli Aydin', Fazil Orhan?
1Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim Dali

Giris

Campylobacter enfeksiyonlari siklikla gastrointestinal sistem hastaliklarina, nadir olarak da sepsise neden
olmaktadir. Campylobacter sepsisli olgu—larin cogunlugunda altta yatan faktorler olarak karaciger sirozu, HIV,
steroid tedavisi, maligniteler, diabetes mellitus ve 6zellikle antikor eksikligi ile seyreden primer immuin yetmezlikler
bildi—rilmistir. Sepsise neden olan en sik sus C. jejuni iken, C. coli nadirdir. Burada C. coli sepsisi gelisen X'e bagl
agammaglobulinemili bir olgu sunulmaktadir.

Olgu sunumu

X’ e bagli agammaglobulinemi tanisiyla izlenen ve diizenli olarak 4 haftada bir 500 mg/kg dozunda iViG alan 11
yasindaki erkek hasta ates ve ishal yakinmasiyla basvurdu. Hasta Uc hafta 6nce kalca cikigi ameliyati olmus ve
protez yerlestirilmisti. Fizik muayenesinde vicut isisi 38.2 oC, kalp tepe atimi 96/dk idi. Diger sistemik muayenesi
normaldi. Beyaz kiire sayisi 24,800/mm3, Hb 11.6 mg/dL, sedimentasyon 96 mm/saat, CRP 120 mg/L, biyokimya,
idrar tetkiki ve akciger grafisi normaldi. Hastaya ampirik olarak seftriakson tedavisi baslandi. Kan kultirinde
eritromisine duyarl Campylobacter coli Uredi. Tedaviye intravendz klaritromisin ile devam edildi. Hastanin
izleminde atesi dlstl, genel durumu dizeldi. Beyaz kiire sayisi 7600/mm3, CRP<3 mg/L, sedimentasyon 12
mm/saat ve kontrol kan kiltiriinde Greme olmayan hastanin klaritromisin tedavisi li¢ haftaya tamamlandi.
Hastanin taburcu olduktan sonraki kontrollinde yakinmasi yoktu, fizik muayene ve laboratuvar bulgulari normaldi.

Tartisma

Campylobacter coli’ e bagh sepsis cok nadir olmakla birlikte, dzellikle antikor eksiklikleri ile seyreden PIY’ i
hastalarda akilda tutulmalidir. Bakteriyemik hastalarda, hematojen yayilimla protez eklem enfeksiyonu
gelisebilecedinden, hastalar bu agidan da mutlaka dederlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Campylobacter coli, X’ e bagh agammaglobulinemi
[Abstract:232] [PS-010]

Nadir Bir Otozomal Resesif Agamaglobulinemi: IGLL1 Gen Mutasyonu

Caner Aytekin!, Sevgi Kostel Bal?, Deniz Giiloglu3, Figen Dogu3, Kaan Boztug?, Aydan ikinciogullar3
1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Immiinoloji, Ankara

2Ludwig Boltzmann for Rare and Undiagnosed Diseases, Viyana, Avusturya

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinoloji ve
Allerji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Otozomal resesif agamaglobulinemiler IGHM, CD79A, CD79B, IGLL1, BLNK ve PIK3R1 gen mutasyonlari sonucu
gelisir. IGLL1 geni A5 tasiyici hafif zincir proteinini kodlar. A5 ve VpreB proteinleri, pre-B hiicre reseptor
kompleksinin bir parcasi olan tasiyici hafif zinciri olusturur. A5 eksikliginde pre-B hiicre reseptori yapisi bozulur ve
B hiicre gelisimi engellenmis olur. Sonug olarak B hicre eksikligi ile birlikte belirgin hipogamaglobulinemi olur.
Burada IGLL1 gen mutasyonu gésterilen bir olgu sunulmustur.

Olgu:

Dort yasindaki kiz hasta boy kisaligi nedeniyle arastirilirken Ig disukligi saptanmis ve hastanemize sevk edilmisti.
Hastanin dykisiinde tekrarlayan USYE ve ASYE vardi. Anne-babasi ikinci dereceden akrabalik olan hastanin saglkli
bir erkek kardesi vardi. Hastanin vicut agirhdi ve boyu %3’Un altinda idi. Fizik muayenede tonsil dokusu
gérilmedi. Immin tetkiklerinde (tablo) IgG diizeyi disiik, IgA ve IgM diizeyleri dlglilemeyecek kadar diisiik
saptandi. Izohemaglutinin, antiHBs, rubella IgG ve polio antikor titreleri negatif bulundu. CD19+ ve CD20+B
hlcreleri hig yoktu. T hilicre aktivasyonu normaldi. Akciger YRBT'de kronik fibrotik dedisiklikler gortildi. Hastaya bu
bulgularla agamaglobulinemi tanisi koyuldu. IVIG replasmani ve TMP/SMX proflaksisi baglandi. Hastaya alti yasinda
blylme hormonu (BH) eksikligi nedeniyle BH baslandi. Duedonum biyopsisinde H. pylori gastriti saptandi ve ancak
3 kiir antibiyoterapi ile eradike edilebildi. Hastanin dokuz yillik izleminde aralikh sinlzit disinda enfeksiyon hastaligi
olmadi. Genetik analizde IGLL1 geninde homozigot p.G86fs mutasyonu gdsterildi.

Sonug:

IGLL1 mutasyonu cok nadirdir ve sadece 3 olgu bildirilmistir. Agamaglobulinemi gibi antikor eksikligiyle seyreden
hastaliklarda H. pylori gastriti siktir ve eradikasyonu zordur. Hastalar bu yénden rutin olarak taranmalidir. Boy
kisaligi olan hastalar BH eksikligi yoniinden mutlaka incelenmelidir.

Anahtar Kelimeler: Otozomal resesif agamaglobulinemi, IGLL1gen mutasyonu
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Tablo. Hastanin laboratuvar bulgular:

TNS (mm3)

TLS (mm3)

IgG (mg/dl)

IgA (mg/dl)

IgM (mg/dl)

IgE (1U/ml)

Kan grubu
Izohemaglutinin titresi
AntiHBs

Rubella IgG

Polio antikor titresi

CD3+CD16-56- (%)
CD3+CD4+ (%)
CD3+CD8+ (%)
CD3-CD16+56+ (%)
CD19+ (%)

CD20+ (%)

CD21+ (%)

slgM+ (%)

cylgM+ (%)
CD4+CD45RA+ (%)
CD4+CD45R0O+ (%)
HLA-DR+ (%)

T lenfosit aktivasyonu (%)

PHA
CD3+CD25+
CD3+CD69+

Hasta
3,090
3,220
677
<6.67
<44

2

ARh (+)
Anti B (-)
)

Q)

Tip 1<1/4

Tip 2 <1/4
Tip 3<1/4

89

46
77

Normal
>1,500
>1,500
722-1,037
46-91
50-121
<100

>1/8

>1/8

55-79
26-49
9-35
5-28
11-31
11-29

20-41
8-42
18-38

43-97
45-100
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[Abstract:236] [PS-011]

Siit Cocugunun Gegici Hipogamaglobulinemisinde Diizenleyici T ve B Hiicrelerinin Rolii

Ayca Emsen, Hilya Ugaryilmaz, Hasibe Artag
Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Konya

Giris-Amag: Sut cocugunun gecici hipogamaglobulinemisi(SGH); fizyolojik hipogamaglobulinemi déneminin
uzamasl ve immdunglobulin Uretim yetersizligiyle karakterize, yaygin gorilen bir primer imm{in yetmezlik
hastaligidir. SGH’da tekrarlayan enfeksiyonlar ve allerjik hastaliklara artmis yatkinhk gézlenmekle birlikte
hipogamaglobulineminin nedeni tam olarak bilinmemektedir. Bu galisma ile SGH’li gocuklarda imminglobulin
Uretim yetersizliginde dluzenleyici T ve B hiicrelerinin etkisinin olup olmadigini arastiriimistir.

Gerec-Ydntem: Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Allerji Bilim Dali'nda 2016-2018 yillari
arasinda SGH tanisi alan 6-40 ay araliginda 38 hasta (22 erkek,16 kiz) ile kontrol grubu olarak saglam cocuk
muayenesi icin poliklinige basvuran herhangi bir hastaligi olmayan 6-50 ay arasinda 21 saglikli kontrol (14 erkek,7
kiz) calismaya dahil edildi. SGH'll hastalar ve kontrollerden alinan EDTA’lI tliplerde periferik lenfosit alt gruplari;
heparinli tiplerde ise diizenleyici T ve B hiicreleri akim sitometri cihaziyla (FACS Aria III) dederlendirildi.
Dlizenleyici T ve B hiicre testinde lenfositler Ficoll-Histopak yontemi ile yogunluk gradientine gére ayrilarak
heparinize kandan izole edildi. izole edilen lenfositlerde CD19+CD24rarlakCD38parlak diizenleyici B hiicreleri ve
CD3+CD4+CD25*FoxP3* dizenleyici T hicreleri analiz edilerek ylizde oranlari belirlendi.

Bulgular: SGH'li grupta ortalama yas 18.8+8.2 (6-40) aydi. Kontrol grubu ve SGH’'li hastalar arasinda T hucre alt
gruplari, B ve NK hiicre oranlari ile mutlak sayilari agisindan anlaml fark izlenmedi. Her iki grup arasinda
dizenleyici T, dizenleyici B hiicre oranlari ve CD4*CD25* T hiicrelerinde FoxP3 ekspresyonu acisindan anlamh fark
saptanmadi (p>0.05).

Tartisma: Bu calisma ile SGH'li hastalarda dlizenleyici T ve B hiicre oranlarinda degismenin olmadigi gosterilmistir.
Bu sonug; SGH'l hastalarda kronik enfeksiyon ve inflamatuar siireg olmadikga bu hiicrelerin oranlarinin ve
sayilarinin etkilenmedigdini disindirmustir.

Anahtar Kelimeler: Duzenleyici B hicreleri, dizenleyici T hilicreleri, St gocugunun gegici hipogamaglobulinemisi

[Abstract:247] [PS-012]

RLTPR/CARMIL2 Geninde Mutasyon Sonucu Ortaya Cikan Tekrarlayan CMV Retinitli Olgu
Sunumu

Deniz Ayvaz, Saliha Esenboga, Elif Soyak Aytekin, Cagman Tan, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Boliimii, Ankara

Giris

Capping protein regulator and myosin 1 linker 2 (CARMIL2) geni hilicre zarn ve hicre iskeleti ile iliskili olan; aktin
polimerizasyonu ve hiicre gégiiniin diizenlenmesinde rol oynayan bir proteini kodlar.Primerimmiinyetmezlik(PIY)
siniflamasinda EBV'ye yatkinlikla giden immiindisregiilasyon bozuklugu bashdi altindadir. Hastaliga bagh EBV iligkili
diiz kas timorleri,lenfoproliferatif hastalik, tekrarlayan akciger ve cilt enfeksiyonlari, sigil, molluscum contagiosum
gibi viruslere yatkinlik saptanmigtir.Tekrarlayan CMV retiniti ile bagvurup CARMIL2 mutasyonu saptanan bir olgu
sunulmustur.

Olgu Sunumu

Yirmisekiz yasinda kadin hasta, sol gézde goérme kaybi nedeniyle basvurdugu merkezde CMV retiniti tanisi alarak
uzun sireli iv. gansiklovir tedavisi almasi nedeniyle 2011 yilinda HUTF Cocuk Immoiinoloji Bélimii‘ne basvurdu.
Ozgecmisinde 2 yasinda nefrotik sendrom nedeniyle 9 ay sireyle steroid tedavisi alma, 3 yasinda dizelen inek
slitl protein alerjisi ve gecirilmis glomerilonefrit 6ykisu vardi. Anne ve baba arasinda 2. derece kuzen evliligi
vardi. izleminde 2 yillik siire icerisinde hasta, retinit icin zaman zaman oral ve iv. gansiklovir uygulanmasina karsin
hastalik kontrol altina alinamamisti.

Basvuru ve kontrolleri sirasinda yapilan rutin immiuinolojik degerlendirmeleri normaldi. T hicre alt grup
incelemelerinde santral memory hiicrelerinde; B hiicre alt grup dederlendirmelerinde memory ve santral memory
hicrelerinde dusuklik saptandi.

Hastanin yapilan immunyetmezlik gen paneli sonucunda CARMIL2 geninde ¢.311_325delITGAACAGCTGGCCC, p.
Alal103_Leul07del homozigot mutasyon saptandi.

Sonug

CARMIL2 eksikligi, immundisregiilasyon ve EBV'ye yatkinlikla giden OR gegcisli bir PIY olarak tanimlanmistir.
Molekiliin CD28 kosinyalizasyonu ve hicre iskeletinin diizenlenmesinde kritik roli nedeniyle;Treg gelisimi, T hlcre
aktivasyonu, cogalmasi, farklilasmasi, efektor fonksiyonu ve migrasyonu etkilenmektedir. Yeni tanimlanan
hastalar, hastalik sonucu ortaya gikan klinik bulgular gesitlendirmektedir.

Anahtar Kelimeler: CARMIL2, RLTPR, CMV retiniti, immindisreglilasyon
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[Abstract:249] [PS-013]
CVID Tanisi ile izlenen Olguda PIK3R1 Eksikligi

Saliha Esenboga, Cagman Tan, Deniz Ayvaz, i_lhan Tezcan
Hacettepe Unbiversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Boliimii, Ankara

Giris

PI3K3, immun yanitlarin diizenlenmesinde kritik bir rol oynayan, sirasiyla PIK3CD ve PIK3R1 genleri tarafindan
kodlanan, bir p110d katalitik moleklll ve bir p85a dizenleyici alt Unite igeren heterodimerik bir komplekstir.
Heterozigozot, p110d'nin fonksiyon kazanim mutasyonlari ve p85a'nin ekson-atlama mutasyonlari, PI3K&
kompleksinin hiperaktivasyonuna neden olur ve APDS tip 1 (APDS1) ve APDS tip 2'ye neden olur. Hastalik
bulgular arasinda cocukluk caginda baslayan ve siklikla bronsektaziye komplike olan tekrarlayan sinopulmoner
enfeksiyonlar, akut ve kronik viral enfeksiyonlar, immindisreglilasyona bagh lenfoproliferatif hastalik, lenfoma
riskinde artis ve otoimmunsitopeni ve gastrointestinal bulgular yer alir. Yaygin dedisken immUinyetmezlik(CVID)
tanisi ile izlenen ve PIK3R1 mutasyonu saptanan bir olgu sunulmustur.

Olgu

Bes yasinda iken zona gecirme ve tekrarlayan akciger enfeksiyonu ve plevral efiizyon olmasi nedeniyle basvuran
hastanin anne-baba arasinda 1. derece kuzen evliligi mevcuttu. Yapilan tetkiklerinde hipogamaglobulinemive
pndémokok asi yanitsizligi olmasi nedeniyle 7 yasinda iken CVID 6n tanisi ile IVIg tedavisi basglandi.Yillar icinde
takipleri sirasinda immunoglobulin dlizeylerinde diisme ve CD19 yizde ve sayilarinda disme saptandi. Akciger
komplikasyonlari agisindan Toraks BT'sinde her iki akcigerde Iimen igi mukus tikaclar ve milimetrik noduler
opasiteler saptandi. 20 yasinda iken yapilan immin yetmezlik gen paneli ve tiim genom analizi sonucunda
chr:67576433C>T, PIK3R1, c.712C>T, p. Leu238Phe mutasyonu saptandi.

Sonug ve Tartisma

Immiindisregulasyon bulgulari, tekrarlayan akciger enfeksiyonlari ve CMV ve EBV'ye bagli komplikasyonlarla
basvuran hastalarda APDS akilda tutulmalidir. Bu hastalara molekiler tani konulmasi immundisregilasyonu kontrol
etmek icin mTOR veya PI3K®J inhibitorleri kullanilarak, hastalarin kemik iligi nakline daha iyi durumda
tasinabilmesine firsat verebilir.

Anahtar Kelimeler: PIK3R1, CVID, tekrarlayan akciger enfeksiyonlari, hipogamaglobulinemi

[Abstract:122] [PS-014]
Nadir Bir Birliktelik:Ataksi Telenjiektazi ve Kistik Fibrozis

Ayse Senay Sasihiiseyinoglu?!, Mahir Serbes?, Dilek Dogruel?, Atil Bisgin?, Mustafa Yilmaz!, Derya Ufuk
Altintas?

!Cukurova Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Anabilim Dali,Cocuk Allerji ve
Immiinoloji Bilim Dali, Adana

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

GIRIS

Ataksi-telenjiektazi (AT); humoral ve hiicresel immin yetmezlixe bagh tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar,
iyonize radyasyona asiri duyarlilik ve kanser gelisimine yatkinlikla karakterize, otozomal resesif gegisli, bir
multisistem hastaligidir. Sikhdi 1-3/40.000-100.000 arasinda bildirilmistir. Hastalkla iliskili gen kromozom 11'de
(11g22-23) bulunmaktadir. Benzer sekilde kistik fibrozis (KF) de basta akciderle ve sindirim sistemi etkileyen
otozomal resesif gecisli nadir bir multisistem hastalididir. Hastaliga kromozom 7’de bulunan CFTR genindeki
mutasyonlar neden olmaktadir. Burada idaha 6nce literatlirde bildirilmemis olan AT’e eslik eden KF olgusu
sunulmustur.

OLGU

Tekrarlayan akciger(AC) enfeksiyonu nedeniyle 1,5 yasinda iken klinigimize basvuran ve ebeveynleri kuzen olan
hastaya iki farkli zamanda yapilan ter test 100/100 mmmol/| olarak saptandi. CFTR geninde c.202G>A homozigot
mutasyon saptanan hastaya KF tanisi konuldu. Takipleri sirasinda 3 yasinda iken ylriirken denge bozuklugu ve
gOzlerinde telenjiektaziler farkedilmesi Gizerine bakilan alpfa feto protein 7.7 IU/ml (0-6) idi ATM gen analizinde
¢.3576G>A homozigot mutasyon tespit edildi. Dért yasinda iken Ig G seviyesinin yasina gore disitk olmasi
nedeniyle intravendz immunglobiilin G (IVIG) replasmani baslandi. IVIG replasmani baslandiktan sonra AC
enfeksiyonu sikliginda azalma gérildi. Hasta KF ve AT tanilari ile takip edilmektedir.

TARTISMA

Tekrarlayan akciger enfeksiyonlari KF ve primer immun yetmezliklerin ortak bulgusudur. Literatlirde daha 6nce KF
ve sik degisken immiin yetmezlik birlikteligi bildirimistir (1). KF hastalarinda eslik eden immiin yetmezlikler klinik
laboratuvar bulgulari yén géstericidir.

REFERANSLAR

1- S. H. Chotirmall, T. B. Low, T. Hassan, P. Branagan, et al. Cystic fibrosis, common variable immunodeficiency
and Aspergers syndrome: an immunological and behavioural challenge. Ir J Med Sci (2011) 180:607-609

Anahtar Kelimeler: tekrarlayan akciger enfeksiyonu, ataksi, telenjiektazi, kistik fibrozis
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[Abstract:151] [PS-015]
Miliyer Tiiberkiiloz ile Basvuran Olgu: TYK2 Mutasyonu

Esra Hazar Sayar!, Sevgi Pekcan?, Siikrii Nail Giiner3, Sevgi Keles3, Ahmet Zafer Caliskaner4, Stephanie
Boisson Dupuis5, Jeant Laurent Casanova®, ismail Reisli3

1ALKU Alanya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji Immiinoloji Unitesi, Antalya

2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk G6giis Hastaliklari BD, Konya

3Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Gocuk Alerji Immiinoloji BD, Konya

4Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Alerji BD, Konya

5St. Giles Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, Rockefeller University, New York, USA.

Giris: Dlnya Uzerinde popllasyonun doértte biri Mycobacterium tuberculosis ile enfekte olmasina ragmen, enfekte
bireylerin %10’undan azinda bu bakteri tiiberkliloza neden olur. Tuberkilozun endemik oldugu bélgelerde primer
tiberkilloz cocuklarda yaygindir. Klinik ve epidemiyolojik calismalar tiberkilozun insanlarda glgli bir genetik
temeli oldugunu desteklemektedir. Otozomal resesif Interlékin-12 reseptdr beta 1 (IL-12RB1) ve tirozin kinaz 2
(TYK2) eksikligi bunlardan ikisidir. TYK2 eksikliginde IL-12 ve IL-23'e karsl hicresel yanitlar ciddi sekilde
bozulmustur.

Olgu: Oksiiriik ve 2 aydir devam eden yiiksek ates nedeniyle klinigimize basvuran 15 yasinda erkek hasta,
pnémoni 6n tanisiyla hastaneye yatirildi. Ozgegmisinde 6zellik olmayan hastanin anne babasi kuzendi. 2 aydir kilo
kaybi da tarifleyen hastanin tarti persentili <3p, boyu 10-25p idi. Akciger grafisinde miliyer tutulum gorilen
hastanin maligniteye ydnelik yapilan radyolojik gortintilemelerinde batin iginde multiple lenfadenopati saptandi.
Laboratuvar tetkiklerinde anemi, lenfopeni, sedimentasyon ve CRP ylksekligi, hafif IgM ve oransal NK hiicre
disUklugu saptandi. Lenf nodlarindan alinan biyopsilerin patolojik incelemelerinde graniilomaté6z iltihap ve
kazeifikasyon nekrozu saptandi. Hastaya dortli antitiiberkiloz tedavi baslandiktan sonra klinik bulgularinda
duzelme ve kilo alimi gézlendi. Hastanin genetik analizinde TYK2 homozigot mutasyonu saptandi.

Sonug: Tlberkilozdan stiphelenilen olgularda 6ncesinde dyklisiinde immiin yetmezlikten stiphelenilecek bulgu
olmasa bile tiuberkulloza yatkinlik genleri agisindan ileri inceleme yapilmasinin 6nemini vurgulamak igin vaka
sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Tiberkiloz, TYK2, Primer immin yetmezlik

[Abstract:158] [PS-016]
IL-12RB1 Eksikligi Olan Hastalarda Klinik Bulgular ve Genetik Analiz Calismasi

Dilek Dogruel!, 6zlem Ozgiir Giindeslioglu2, Mustafa Yilmaz!, Derya Alabaz?, Derya Ufuk Altintas?,
Emine Kocabas?, Cagla Cagh?

1gukurova Universitesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dal

2Cukurova Universitesi, Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali

3Cukurova Universitesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Ana Bilim Dali

IL-12RB1 eksikligi, zayif patojenik mikobakteriler, salmonella ve kandida tiirlerine yatkinlikla karakterize otozomal
resesif bir hastaliktir. Tek merkezli bu calismada, 10 Tirk hastada IL-12RB1 eksikliginin klinik bulgularini,
immiinolojik ve genetik 6zelliklerini analiz etmeyi amagladik. 2008-2016 yillar arasinda IL-12RB1 eksikligi olan
hastalarin klinik bulgularini ve genetik analizlerini retrospektif olarak inceledik. 8 yil boyunca 10 hastaya tani
konuldu ve takip edildi. Hastaligin baslangig ve tani yasi sirasiyla 24.1+£42.5 (med:10.5) and 52.3+6.83 (med:20)
ay idi. Akraba evlilik orani % 81,8 idi. Tim hastalar BCG asisi ile asilanmisti. BCG asilamasinin ardindan asi yapilan
bélgede apse ve aksiller lenfadenopati, en sik rastlanan bulgular idi. 6 hastada tekrarlayan oral kandidiyazis vard.
Aktif enfeksiyonlar, profilaktik IFNy ile birlikte uygun sekilde tedavi edildi. 10 hastada IL12RB1 geninde, 5 splice-
site mutasyon, 3 missense, 1 frameshift, 1 premature stop codon olmak tzere 6 farkli mutasyon belirledik. En
yaygin mutasyon IVS8+1G>A(c.783+1G>A) ardindan p.R175W(c.523C>T) idi. Bu galisma, BCG ile asilanma
sonrasl apse ve aksiller lenfadenopati gelisen hastalarda, IL-12RB1 eksikligi agisindan dederlendiriimesi gerektigini
vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: BCG, IL-12Rp1 eksikligi, MSMD
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[Abstract:179] [PS-017]

Kolestaz ile Basvuran Hastada Adolesanda Hayati Tehdit Eden Geotricum spp. ve CARD9
Mutasyonu

Baran Erman?, Sinem Firtina?, Selime Aydogdu?, Giircan Dikme?2, Veysel Sabri Hanger3, Murat
Biiyiikdogan*, Basak Adakli Aksoy®, Ceyhun Bozkurt®, Tung Figgin®, Funda Erol Cipe®

1istinye Universitesi, Fen Fakiiltesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik Bolumu, istanbul

2Medikal Park Bahgelievler Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari, istanbul

3istinye Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Ana Bilim Dali, Istanbul

4Istinye Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, istanbul

5istinye Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji Onkoloji Boliimii, istanbul

6istinye Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji immiinoloji Boliimii, Istanbul

Giris: Hayati tehdit eden invaziv fungal infeksiyonlar (IFi), konjenital veya akkiz immun yetmezligi olan hastalarda
gérilmektedir. Asperillus ve Kandida tiirleri sik gériilen etkenlerken, Geotrikum tiiri mantarlar nadiren IFI nedeni
olmaktadir.

Olgu: Irak uyruklu 13 yasindaki erkek hasta 2 aydir devam eden ciltte sararma ile hastaneye basvuran ve 6 kg
kaybeden hastada ayrica hepatosplenomegali (HSM) ve yaygin lenfadenopatiler (LAP) saptanmistir. Sikayetlerinin
artmasi (zerine lGlkemize basvuran hastanin 6z gecmisinde ayrica 2 yildir yliz ve boyunda dermatit mevcuttur.
Anne-baba 1.dereceden kuzen olan hastanin fizik muayenesinde; ikterik ve kasektik gériiniimde, 4 cm
hepatomegali, ingunale kadar uzanan splenomegali ve yaygin LAP’ler gérildi. Laboratuvarda, AST:112 IU/L,
LDH:5791U/L, ALT:105IU/L, T.bil:18.56mg/dl, D.bil:14.28mg/dl, Alb: 2.2g/dl idi. Viral hepatit, otoimmun hepatit
testleri, alfal-antitripsin, seriiloplazmin, metabolik tarama testleri, NSE, alfafetoprotein, TB gold testi ve ACE
normal, Brusella ve leishmania antikoru negatif bulundu. Manyetik rezonans kolanjiopankreatografide HSM,
intrahepatik safra yollarinda genisleme gorildi, karaciger disi kanallari segilemedi. Perkutan transhepatik
kolanjiografi ile biliyer drenaj yapildi. Lenfoma &n tanisiyla yapilan aksiller LAP biyopsisinde hifler gorildi ve
Geotricum spp. Uredi. Yapilan immunolojik dederlendirmesinde, IgG: 3137mg/dl, IgA: 157 mg/dl, IgM: 56mg/dl,
IgE:1667mg/dl, lenfosit alt gruplari normal, NBT testi normal olarak saptandi. Hiper IgE sendromu, mantar
yatkinlidi ile seyreden immiin yetmezlikler icin yapilan tim ekzom dizileme analizinde CARD9 geninde 295.
aminoasiatte stop kodonuna neden olan bir nokta mutasyonu saptandi (c.883C>T, p.GIn295Ter) (Sekil 1).
Antifungal tedavi ile diizelme gdsteren hasta halen takip edilmektedir.

Sonugcta, invazif mantar enfeksiyonu olan her hastada temel testleri ve 6yklisii uyumlu olmasa da tiim ekzom
dizileme yapilmasi ve primer immiun yetmezliklerin ekarte edilmesi 6nerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Primer immun yetmezlik, CARD9, Geotrikum

Hastada saptanan CARD9 mutasyonu.

—11

c.883C>T

His Ter Glu

Msanan

Tek baz degisimi 295. amino asitte stop kodon olusmasina neden olmustur
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[Abstract:189] [PS-018]

interlokin 12 / Interferon gamma yolak bozukluklari ve atipik mikobakteriyel enfeksiyonlara
yatkinhk

Neslihan Edeer Karaca?!, Selime Ozen2, Emin Karaca3, Nazan Tokmeci?!, Nesrin Giilez2, Ferah Genel?,
Giizide Aksu?, Necil Kitiikgiiler?!

1gge Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari AD, Izmir

26BU izmir Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH, izmir

3ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik AD, Izmir

Bacille Calmette-Guerin (BCG), non-tiiberkiiloz mikobakteri ve non-tifoidal Salmonella enfeksiyonlarina yatkinlik
interferon gamma reseptodr (IFN- yR1, IFN- yR2), STAT1, IL-23, interldkin 12 (IL-12 p40) ve IL-12RB1
defektlerinde gorilmektedir.

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi ve SBU Dr.Behcet Uz Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Cocuk Saghgi veHastaliklari,
Immuiinoloji Bilim Dall tarafindan izlenen IL12/IFN-y yolak defekti tanili 9 olgu (7 erkek, 2 kiz) calismaya alinmistir.
Tani dagilimlar IFN-yR1 komplet defekti (n=1), IFN-yR2 parsiyel defekti (n=3) ve IL-12RB1 defekti (n=5) idi.
Akraba evliligi orani %78, primer immun yetmezlik aile 6yklst %56°ydi. Olgularin timiine BCG asisI uygulanmistl.
Basvuru semptomlari tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari (%100), lenfadenit (%78), kronik ishal (%44) ve
dokintu (%11) idi. Fizik bakida patolojik bulgular akciger dinleme bulgusu (%44), lenfadenit (%78),
hepatosplenomegali (%78), jeneralize lenfoproliferasyon (%44), ekzema (%11) ve édemdi (%11). Laboratuvar
incelemelerde I6kositoz, hipergammaglobulinemi ve eritrosit sedimentasyon hizinda ylUkseklik saptandi. M. Bovis,
M. Avium intracellulare, M. Fortuitum ve Salmonella lenf nodu, kemik iligi ve karaciger dokularindan Uretilen
patojenlerdi. izlemde 2 olguda I8kositoklastik vaskiilit ve 1 olguda graniilomatdz dermatit gdzlendi. iki olguya
izlemde gelisen hipersplenizm nedeniyle splenektomi uygulandi. IFN-yR1 komplet defekti olan olgu hematopoetik
kdk hiicre nakli sonrasi donemde ve IL12-RB1 defekti olan 1 olgu 17 yasinda sepsis nedeniyle kaybedildi. Dort
olguya dizenli rekombinant IFN-y tedavisi verildi. Hiper IgE sendromu fenotipinde basvuran ve IL12-RB1 defekti
tanisi alan olgu dizenli IVIG tedavisinden fayda gérdu.

Nadir gorilen primer immin yetmezliklerden olan IL12/IFN-y/IL23 defektleri BCG asi komplikasyonu ve
nontiberkliloz mikobakteriyel enfeksiyon saptanan olgularda akla getirilmelidir. IFN-yR komplet defektlerinde
klinik progresyon ve komplikasyonlar gézlenmeden erken hematopoetik kdk hicre nakli uygulanmalidir.

Anahtar Kelimeler: IL12, IFN-gamma, BCG
[Abstract:204] [PS-019]
CTPS1 Eksikliginin Dogal ve Edinsel Bagisiklik Sistemi Uzerine Etkisi

Goksu Gokberk Kaya!, irem Evcili!, Pinar Giir!, Bilgehan ibibik!, Mayda Giirsel?, Begiim Ozbek3,
Cagman Tan3, Deniz Ayvaz3, Ilhan Tezcan3, ihsan Giirsel!

1Thorlab, Molekiiler Biyoloji ve Genetik Boliimii, Bilkent Universitesi, Ankara

2Bjyolojik Bilimler Boliimii, Orta Dogu Teknik Universitesi, Ankara

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

Sitidin trifosfat (CTP) Uretiminde yer alan iki enzimden biri olan CTP-sintaz-1'in (CTPS1) eksikligi yeni kesfedilmis
immiin yetmezliklerdendir. Lenfosit hiicrelerinin gogalmasindaki énemi bilinmesine ragmen eksikliginin dogal
bagdisikhk Gzerindeki etkisi bilinmemektedir. CTPS1 eksikligi tanisi almis hastanin dodal/edinilmis badisiklik yanitlari
burada incelendi. Hastanin CD4/CD8 oraninin normal deneklere oranla farkli oldugu ve CD3+CD8dim
popilasyonuna sahip oldugu saptandi. IL-6, IL-4 ve IL-2 ile uyarilan CD4+ hucrelerinin STAT3, STAT5 ve STAT6
fosforlanma seviyeleri, akan hicre 6lger ile incelendiginde, lic STAT proteinin de normal deneklere gére daha
dlsuk oldugu belirlendi. Hastanin PBMC’lerinde oldukga fazla disik yogunluklu grandlosit (LDG) tipiyle uyumlu
hiicrelerin bulundugu aCD14/aCD15 boyamalariyla tespit edildi. PMA/Iyonomisin ile uyarilan hicrelerin irettikleri
IFN-y, IL-4, IL-13, IL-17a, IL-10 miktarlar hiicre ici sitokin boyamasiyla tespit edildi. Hastaya ait T-hicrelerinin
normal géniillilerin T-hiicrelerine oranla daha disiik miktarda IFN-y, IL-17a ve IL-10 salgiladidi saptandi. izole
edilen PBMC'ler, TLR (Pam3CSK4, p(I:C), LPS, R848, D35 ve K3 CpG ODN) ve sitozolik tehlike sensoér ligandlari
(Nigericin, cGAMP, HSV, ATP) ile uyarildi ve hiicrelerin sitokin salim seviyeleri ELISA’yla belirlendi. TLR4, TLR7,
TLRY (LPS, R848, K-ODN) ligandlariyla uyarilmis ve cGAMP, HSV ile transfekte olmus immun hicrelerinin disuk
miktarda IFN-y Urettigi tespit edildi. TLR7 ligandi ile uyarilmis olan hasta hiicrelerinin sagliklilara gore yliksek
miktarda IL-10 salgiladigi saptandi. Hastadan izole edilen nétrofillerin bazal seviyede NETotik aktivitelerinin arttigi,
spontan NET olusturdugu, mikroskobik ve florometrik metodlarla incelendi. Sonug olarak bu veriler, LDG’lerin
varhdi ve artmis NETotik aktivitenin hastadaki enflamasyona; azalmis STAT fosforlanma seviyelerinin ve tip iki IFN
yanitlarinin ise immin yetmezlige katkida bulunabilecedini distindirmektedir.

TUBITAK 3155125/3155131 kodlu proje tarafindan desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: Dodal Bagisiklik, Edinsel Bagisiklik, immiin Yetmezlik
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[Abstract:209] [PS-020]

CARD9 eksikliginde ortaya cikan immiin yetmezligin fonksiyonel analizlerle irdelenmesi

Biisranur Geckin?!, Basak Kayaoglu!, Naz Siiriicii!, Emre Balbasi!, Nurhan Kasap?, Sevgi Bilgic Eltan?,
Safa Baris?, Ahmet Ozen?, Elif Karakoc¢ Aydiner?, Mayda Giirsel!

10rta Dogu Teknik Universitesi, Biyolojik Bilimler Boliimii, Ankara

fMarmara Universitesi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve immiinolojisi Ana Bilim Dal,
Istanbul

CARD9, dectin reseptorleri yolaginda gorev alan bir adaptér proteindir. CARD9 genindeki mutasyonlar sonucu
ortaya gikan CARD9 eksikliginde, STAT3 yolagi etkilenmekte, IL-17 ve IL-22 salinimi azalmakta ve mantar
enfeksiyonlariyla seyreden immiin yetmezlik tablosu ortaya cikmaktadir. Bu hastalarda nétrofil ve monosit
fonksiyonlarinda bozukluklar literatlirde bildirilmistir. Bu galismada, CARD9 geninde birlesik heterozigot
mutasyonlar tasiyan ve heniz tedavi gérmemis bir hastada yardimci T hicre tepkileri, dogal badisiklik sensor
ligandlarina verilen pro-enflammatuvar sitokin yaniti ve nétrofil fonksiyonlari incelenmistir. Periferik kan
mononukleer hicrelerinde PMA/iyonomisin ve anti-CD3/anti-CD28 stimullasyonuyla T hlcrelerinden salinan
sitokinler ELISA ile tayin edildi. Hastada gbzlenen Th1l, Th17 ve Treg sitokin (IFNy, IL-17A, IL-22 ve IL-10)
profilinin kontroller ile benzer oldugu gézlendi. Ilging olarak, saglikh bireylerin aksine, Zimosan ile uyarilan hasta
hlcrelerinde bu uyarana hig tepki olusmadigi goruldu. Buna ek olarak, pro-enflammatuvar sitokinlere (IL-6, TNFa
ve IL-1B) bakildidinda, kontrollerde Zimosan ve isiyla 6ldurilmis Candida albicans (HKCA) uyaranlarina yanit
olusurken, CARD9 eksikligi olan hastada bu uyaranlara pro-enflammatuvar yanit gelismedigi saptanmistir. Bu
sonuglar, hastada gozlenen israrci mantar enfeksiyonlarina karsi immuin aktivasyonun gelisemedigini
dogrulamaktadir. Notrofil fonksiyonlari; sitozolik ROS Uretim potansiyeli ve notrofil ekstraselller tuzak (NET)
olusumu, dederlendirilmistir. Uyariimamis érneklerde hasta notrofillerinde kontrollere gére daha ytksek ROS ve
buna paralel olarak spontan NET olusumu g6zlendigi halde, zimosan ve HKCA uyarimi sonrasi ROS Uretiminin
saglikli kontrollere oranla cok dusuk kaldigr belirlendi. CARD9 eksikliginin GM-CSF eksikligine de yola agabilecegi
bilindiginden noétrofil fonksiyonlari rekombinant GM-CSF esliginde de dederlendirilmis ancak belirgin bir iyilesme
gorilmemistir. Bu bulgular, hastanin CARD9 geninde tasidigi birlesik heterozigot mutasyonun noétrofillerde
disregiilasyona yol agarak mantar enfeksiyonlarina duyarlilik gelistigine isaret etmektedir.

Anahtar Kelimeler: card9, dogal imminite, mantar enfeksiyonlari, Th17, nétrofil
[Abstract:101] [PS-021]

Primer ve edinsel immun yetmezlik ile iliskili hematolojik maligniteler

Rafiye Ciftciler!, Yahya Biiyiikasik!, ibrahim Celalettin Haznedaroglu!, Hakan Goker!, Muhlis Cem Ar?,
Hiilya Yilmaz?2, Deniz Ayvaz3, ilhan Tezcan3, Nilgun Sayinalp?

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Hematoloji Bilim Dal

2Cerrahpasa Universitesi Tip Fakiiltesi, Hematoloji Bilim Dali

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Immunoloji Bilim Dali

Giris-Amag: Hematolojik-neoplastik hastalik primer ve edinilmis immiin yetmezlik (PIY ve (AIDS) durumlarinin
klinik seyrini kétilestirebilir. Bu calismanin amaci hematolojik malignitelerin PIY ve AIDS hastalarinin klinik
durumu ve sag kalimlar tzerindeki etkisini degerlendirmektir.

Materyal-Metod: Hacettepe Universitesi ve Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Hematoloji Béliimii'ne 1990 ve 2018 yillar
arasinda basvuran PIY ve AIDS'li toplam 46 hasta degerlendirildi.

Bulgular: Retrospektif olarak degerlendirilen 46 hastanin, 38'si (%82.6) primer immiin yetmezlik, 8'i (%17.4) HIV
enfeksiyonuna sekonder edinsel immin yetmezlik tanisi almis. Primer immUin yetmezligi olan hastalarin (n=38)
ortanca yaslarn 37 (20-66), AIDS hastalarinin (n=8) ortanca yaslar 32 (23-68) saptandi (p=0.71). PiY ve AIDS
hastalari arasinda cinsiyet acisindan istatistiksel anlamli farklilik saptandi. PIY hastalarinin 21'i (55.2%) kadin iken,
AIDS hastalarinin 1i (12.5) kadindi (p=0.02). PiY hastalarinin 3’inde (%7.8) hematolojik hastalik (aplastik anemi,
1 hastada otoimmun hemolitik anemi, 1 hastada Evans sendromu), 4'sinde neoplastik hastalik (%10.5) (4 hastada
B hicreli Non-Hodgkin lenfoma,), ayrica 2 hastada (5.2%) solid malignite (Kaposi sarkomu ve serviks kanseri)
gelistigi gozlenirken, hematoloji poliklinigine basvuran AIDS’ li hastalarin tamaminda (6 hastada B hiicreli Non-
Hodgkin lenfoma, 1 hastada akut lenfoblastik [6semi, 1 hasta akut myeloid I6semi) hematolojik malignite gelistigi
gézlenmistir (p<0.001). Bes yillik genel sagkalim (OS) PiY'li ve AIDS'li hastalar sirasiyla% 85 ve % 56 saptandi (p
= 0.01).

Sonuc: Hematolojik maligniteler PIY ve AIDS olan hastalarda sik goriilir. Cesitli PIY ve AIDS tipleri, hematopoietik
malignite riskinde artisa yol agmaktadir. Immun yetmezligi olan hastalarda sekonder maligniteler acisindan
hastalar dikkatli takip edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Edinilmis immuin yetmezlik; primer immiin yetmezlik, hematolojik malignite
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Tablo 1.
Parametreler

(range)

Cinsiyet (E/K)

Yas (median)
Hemoglobin+SD (g/dL)
Lokosit (mm3)

Notrofil (mm3)
Lenfosit (mm3)

Platelet (mm3)

IgA (mg/dl)

IgM (mg/dl)

1gG (mg/dl)

Klinik prezentasyon
Tekrarlayan enfeksiyonlar
B semptomlari
Lenfadenopati
Mortalite (%)

Primer immiin
yetmezlik

17/21

37 (20-66)

12 (6-16)

6.2 (0.5-27.2)
3.3(0-14.2)
1.6 (0.1-11.9)
220 (42-660)
44 (0-641)

53 (4-2630)
565 (75-3500)

32 (84.2%)
5 (13.1%)
1(2.7%)

7 (18.4%)

Sekonder immiin
yetmezlik

7/1

32 (23-68)

10 (8.5-15)

6 (0.1-46.1)

4.1 80-10.9)

1.1 (0.1-5.1)
145 (73-314)
119 (19-633)

64 (55-567)
1330 (531-2120)

1 (12.5%)
3 (37.5%)
4 (50%)
4 (50%)

Primer ve Edinsel immiin yetmezligi olan hastalarin genel ozellikleri

0.02
0.71
0.52
0.25
0.83
0.68
0.17
0.26
0.97
0.26
<0.001

0.05
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[Abstract:143] [PS-022]

TACI defekti saptanan yaygin degisken immiin yetmezlikli hastalarda TCRVB repertuvarinin
degerlendirilmesi

Sevil Oskay Halagh, Begiim Ozbek, Elif Soyak Aytekin, ismail Yaz, Ozlem Karapinar, Deniz Cagdas
Ayvaz, Ilhan Feyzi Tezcan
Hacettepe Universitesi

Sik gorilen dedisken immin yetmezlikler heterojen bir hastalik grubu olup, hipogamagloblunemi ve gesitli
komplikasyonlarla seyretmektedir. En sik gériilen semptomatik PIY hastaligidir. TACI (Transmembrane activator
and calcium modulating cyclophilin ligand interactor) defektlerinin, B hlicre terminal gelisiminde ve yasaminda
dnemli bir molekil oldugu disiiniilmektedir. Yaygin Degdisken Immin Yetmezlik (YDIY) icerisinde % 5-10 oraninda
TACI mutasyonlar saptanmaktadir. TACI mutasyonuna ilave olarak, ikincil bir mutasyonun hastaligin olusumuna
katki sagladidi bildirilmektedir. Bu calismada 2' si homozigot (¢c.310T>C) 5'i heterozigot ( c.310T>C, c.226G>C,
€.260T>A) olmak Uzere, TACI mutasyonu tespit edilen 7 hastada T lenfosit reseptdr repertuvari multiparametrik
akim sitometri yéntemi ile dederlendirilmistir. YDIY' de T lenfosit sistemi de etkilendiginden TCRVB repertuvar
analizinin otoimmun komplikasyon ve enfeksiyonlara yatkinlik agisindan énem tasidigi diistinilmektedir. Elde
edilen veriler yas grubu uygun saglikli 5 bireyin TCRVB repertuvar bulgulariyla karsilastirnlmistir. Hasta grubunda,
kontrol grubu ile karsilastirildidinda, VB2' de anlamli bir distklik ve VB13.2' de anlamli bir yikseklik saptanmistir.
Bu sonuglar, T ve B lenfosit arasindaki mekanistik iliskinin aydinlatiimasi ve bunun sonucunda Ig lretimi ve
enfeksiyonlara yatkinhgin arastiriimasi bakimindan dikkat gekicidir.

Anahtar Kelimeler: YDIY, TACI, T hiicre reseptdrii, TCRVB repertuvari
[Abstract:167] [PS-023]

Solunum Yetmezligi ile Basvuran Eriskin Influenza Enfeksiyonu Olan Hastalarda Lenfosit Alt
Gruplarinin Analizi ve IRF7 Gen Mutasyonu Varliginin Aranmasi

Nursel Calik Basaran?!, Cagman Tan?, Begiim Ozbek?, Lale Ozisik!, Feyzi Ilhan Tezcan?
1Hacettepe Universitesi, I¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Genel Dahiliye Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immiinoloji Bilim Dali

Giris: influenza virlis enfeksiyonu epidemi ve pandemilere yol acan ve her yil 6nemli sayida morbidite ve
mortaliteye yol agan bir enfeksiyondur. Yakin zamanda, 6zellikle influenza enfeksiyonu igin yatkinlik yaratan ve
IRF7 gen mutasyonunun oldugu primer immiin yetmezlik tanimlanmistir.

Amag: Adir influenza enfeksiyonu olan eriskinlerde lenfosit alt gruplarinin dagihmi ve altta yatan tani IRF7 gen
mutasyonu varhdinin arastiriimasi amaglanmistir.

Yéntem: infleunza enfeksiyon atak déneminde solunum yetmezligi olan ve influenza enfeksiyonu tespit edilen ig
Hastaliklari servislerine yatirilan hastalardan flowsitometri ve genetik analiz igin kan ornekleri alindi.

Sonuglar: Kasim 2016- Mart 2017 ve Kasim 2017-Mart 2018 yillari arasinda influenza enfeksiyonu nedeniyle
solunum yetmezligi nedeniyle Hacettepe Universitesi i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali servislerinde izlenen 32 hasta
calismaya dabhil edilmistir. Hastalarin median yasi 67 (26-96) idi ve 21'i kadindi; 13' yogun bakim Unitesinde
izlendi; 6'sina invaziv, 12'sine non-invaziv mekanik ventilasyon uygulandi. Median yatis stresi 11.5 (4-56) glnda
ve 3 hasta exitus oldu. median I6kosit sayisi 7000 /ml (3200-26000) ve median lenfosit sayisi 948 /ml (92-3078)
idi. 16 hastanin hem T hem B lenfosit alt gruplarinin analizi flowsitometri yontemi ile yapildi. Sanger yontemi ile
IRF7 gen analizi sonucunda 3 hastada iki farkl polimorfizm tespit edildi; K179Q (rs1061502) ve H195L
(rs139709725).

Tartisma: T ve B lenfosit alt gruplarindaki degisiklik influenza enfeksiyonunda beklendigi yénde gérilmekle
birlikte altta yatan hastaliklarina da bagli olabilir. Hastalarin ileri yas ve komorbidetelerinin varhgi agir influenza
enfeksiyonuna yatkinlik yaratabilir. bu hastalarda IRF7 mutasyonuna bagl bir primer immiin yetmezlik tespit
edilememistir.

Anahtar Kelimeler: influenza enfeksiyonu, interferon regulator factor 7, IRF7
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Agir Influenza enfeksiyonu olan eriskinlerde T ve B Lenfosit alt gruplar

% Say1, Median, h/micl
median (minimum-maksimum) (minimum-maksimum)

Lokosit (73(’)20(?0-26000)

Lenfosit (15_39) ?55-3078)

CD4+ T lenfosit ?g 49) ?6167-963)

Naive Th ?11_54) (172-11137)

C.memory Th ?01:30) (1(?% 18)

Efektor memory Th ?23;6) ?98.497)

TEMRA Th ?;_42) %g-’glz)

CD8+ T lenfosit ?11;-56) ?5(;)92.777)

Naive Tc ?1'%37) ?39-’?13)

C.memory Tc ?18;6) (13?_?55)

Efektor memory Tc ?g-'gS) ?89-,4‘11 16)

TEMRA Tc ?f 4-64.9) (1574.435)

CD19+ (153.33) ?3?27-826)

Switch memory B hiicre 55:38) ?42.255)

Marjinal zone B hiicre %(?.9 1) (106.75)

Naive B hiicre (505-80) ?(?.46 1)

*bu isaretli hiicre oranlart referans degerlerin tizerindedir.
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[Abstract:210] [PS-024]

MNGIE sendromlu primer immiin yetmezlik vakasi

Hasibe Aytac!, Asuman Camyar?, Melih Ozisik!, Hiiseyin Onay?, Fatma Omiir Ardeniz!
l1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, I¢c Hastaliklari Anabilim Dali, Alerji Immiinoloji Bilim Dali
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dal

Girig: Mitokondriyal nérogastrointestinal ensefalomiyopati (MNGIE), timidin fosforilaz (TP) enzim eksikliginden
kaynaklanan ilerleyici bir metabolik hastaliktir(1)

Olgu: 32 yas erkek.20 yasinda ayaklarda uyusma,ayaklarda gigslizlik yakinmalariyla Guillain-Barré Sendromu
tanisi konmustu.26 yasinda spondilartroopati tanisi ile NSAI,SSZ ve KS tedavisi verilmisti.26 yasinda 3 ayda 7 kg
kayip,glinde 15’i bulan ishalle basvuran hastada CMV kolit, CMV viremi saptanmisti. Gansiklovir tedavisi verilmis
ve Valgansiklovir ile profilaksi baglanmisti. 2015’de pndmoni gegiren hastanin, IgG:5,07 (6,5-10 g/L) Iga ve IgM
normal saptanmisti. Akim sitometride CD3:1616, CD19:156, CD20:214, CD4:798,CD16+56+:78, Naive CD4:2,8
CD3+ veCD8+'lerde CD57:55,CD3+ ve CD8+'lerde CD27+ ve CD28+:22, IgM memory ve switched memory
analizleri normal sinirlarda saptandi.NK sitotoksisite:8,2kontrol:15,5 saptandi.Kombine immun yetmezlik tanisi ile
2015 yilinda IVIG replasmanina baslandi. Kati gidalara yutma giicliigii gelisen hastanin gastroskopisinde midede
safrall gida artiklar saptandi, mide bosalma kusuru distndldi. Batin BTde 6zefagus tim seyri boyunca dilate
izlendi.MR enteroklizisde mide ileri derece distandl saptandi.Manometrik incelemede tiim gastrointestinal sistemii
etkileyen tutulum saptandi. Beyin MRG’da her iki hemisfer periventrikiiler beyaz maddede T2- FLAIR sekanslarda
hiperintens odaklar MNGIE disiiniilen olguda gériinimin hastalik tutulumuna ait olabilecedi diisiinildii EMG ile alt
ekstremitede belirgin sensorimotor PNP ile uyumlu bulgular saptandi. Hastada timidin fosforilaz
mutasyonu(Homozigot p.L347P(c.1040T>C) saptandi ve MNGIE tanisi aldi.

Sonug: Literatlirde immun yetmezlik ile birlikte olan MNGIE vakasi tanimlanmamaktadir. Mitokondriyal
metabolizmanin immun yanit (izerinde dnemli etkileri mevcuttur.(2) MNGIE ve primer immun yetmezlik birlikteligi
dzellikle ciddi gastrointestinal yakinmalar olan PiY'li hastalarda diisiiniimelidir.

Kaynaklar:

1)Mitochondrial Neurogastrointestinal Encephalomyopathy Caused by Thymidine Phosphorylase Enzyme
Deficiency: From Pathogenesis to Emerging Therapeutic Options

2)Mitochondria are the powerhouses of immunity Evanna L Mills 1, Beth Kelly2& Luke A J O'Neill

Anahtar Kelimeler: MNGIE sendromu, polindropati, primer immun yetmezlik

[Abstract:241] [PS-025]
MHC SINIF I EKSiKLiGi OLGU SUNUMU

Melih 6zisik!, Asuman Camyar!, Hasibe Aytac!, Hilmi Bolat2, Erhan Pariltay?, Ayca Aykut?, Asude
Durmaz?, Ozgiir Cogulu2, Omiir Ardeniz!

1ege Universitesi Tip Fakiiltesi i¢ Hastaliklari Alerji-immunoloji Bilim Dali

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dal

Giris: Antijen islemiyle iliskili tasiyici (TAP), ATP baglama kaseti (ABC) tasiyicisi superailesinin bir Gyesidir. TAP,
antijen sunumunda proteozomal degradasyon sonucu Uretilen sitozolik peptidlerin endoplazmik retikulum limenine
translokasyonunda rol oynar. Nikleuslu hiicrelerde bulunan MHC sinif I molekdllerinin, hiicre ylizeyinde
ekspresyonu ve stabilizasyonu igin TAP gereklidir. TAP1, TAP2 veya TAP-baglayici protein genindeki mutasyonlar
MHC sinif I eksikligi sendromuna neden olur. Bu sendrom, kronik sinopulmoner enfeksiyonlar ve grantlomatoz cilt
lezyonlari ile seyreden otozomal resesif gegisli bir immuin yetmezliktir.

Olgu: Tekrarlayan kutandz llsere lezyonlari olan 29 yasinda erkek hastanin doku biyopsisi granilomatéz
enflamasyon ile uyumlu olmasi nedeniyle graniilomatéz hastalik etyolojisi arastiriimasi amaci ile Ege Univeristesi
dermatoloji servisine yatirildi. Hastanin yatisinda gekilen toraks anjio BT’sinde bilateral akcigerlerde brongiektatik
goériinim saptanmasi lzerine hasta immin yetmezlik acisindan tarafimiza konsilte edildi. Hastanin dyklisiinde
cocukluktan itibaren sik sinopulmoner enfeksiyon, oral aft, 2. dekadda baglayan tekrarlayan grantlomatéz cilt
lezyonlari ve osteomyelit éyklisii mevcuttu.

Yapilan tetkiklerde IgG:1370mg/dL (650-1600),IgG1:1090mg/dL (490-1140), Igg2:57.4mg/dL (150-640),
1gG3:<3.33mg/dL (11-85), IgG4:<5.63mg/dL (3-200), IgA:290mg/dL (40-350), IgM:34mg/dL (50-300)
saptandi. Fagoburst test normal saptandi. T Lenfosit alt gruplarinda naive CD8+:%3.5 (%25-73), CD3+TCR
gama/delta:%16.8 (%1-11), HLA Class 1:%92, HLA-ABC MFI:%?2,7 (kontrol:%16.4) saptandi. Memory B
analizinde IgM memory:%1.4 (%7.2-30.8), switched memory:%1,6 (%6.5-29.2) saptandi.

Genetik analizde homozigot TAP1 ¢.856C>T (p.Arg286Ter) mutasyonu saptanarak hastaya MHC sinif I eksikligi
sendromu tanisi konuldu. Hastaya IVIG replasman tedavisi baglandi. IVIG replasman tedavisi ve antibiyoterapi
sonrasl sinopulmoner enfeksiyon ataklarinda azalma ve cilt Ulserlerinde iyilesme saptandi.

Sonug: Sik tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyon, grantilomatdz cilt lezyonlan olan hastalarin ayici tanisinda MHC
sinif I eksikligi sendromu akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: MHC sinif I eksikligi, kutanoz tlser
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[Abstract:108] [PS-026]

Otoimmiinite ve hiper IgM fenotipi ile prezante olan Ataksi-telanjiektazi olgusu

ilke Taskirdi?, idil Akay Hacil, Selime Ozen!, Omer Akcall, Nesrin Giilez!, Ayca Aykut?, Ferah Genell
1izmir S.B.U. Dr. Behcget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH, Cocuk immiinolojisi ve Alerji
Hastaliklar Klinigi, Izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

Ataksi-telanjiektazi, serebellar ataksi, telanjiektazi, immuan yetmezlik, malignite gelisimine egilim ve radyasyon
duyarhihdi gibi 6nemli klinik bulgulara sahip genetik bir hastaliktir. Olgularin bir bolimu immunglobulinlerin sinif
donistimU defektine bagli olarak ataksi ve telanjiektazi bulgulari ortaya gcikmadan tekrarlayan enfeksiyonlarla
hiper IgM fenotipi ile basvurabilir. Bu olgularda nérolojik semptomlar baslangicta daha hafif olup lenfoproliferatif
bozukluklar ve otoimmunite daha yiksek oranda tanimlanmistir.

Otoimmin hemolitik anemi ve otoimmin trombositopeni tanilari ile 1.5 yasindan itibaren farkli hematoloji
birimlerince izlenerek kortikosteroid, intravendz immiinglobulin, mikofenolat mofetil tedavileri uygulanmis olan 6
yasinda erkek olgu yineleyen solunum yolu enfeksiyonlari ve saptanan IgG dusukligl nedeniyle sevk edilerek
takibimize alindi. Anne baba arasinda 1.derece kuzen evliligi oldugu 6grenildi. Hastanin fizik muayenesinde
blyume geriligi yanisira ylriimede hafif dengesizlik saptandi. IgG <136 mg/dl, IgM 579 mg/d! ve lenfosit alt
gruplarinda CD19 lenfopeni belirlendi. Alfa feto protein diizeyi yliksek saptanan olguda ATM geninde mutasyon
saptanarak Ataksi-telanjiektazi tanisi dogrulandi. intravendz immiinoglobulin replasmani ve antibiyotik profilaksisi
ile izlem slirecinde nérolojik bulgularda ve skeralarda telanjiektazilerde artis saptandi.

Sonug olarak hiper IgM ve otoimmiinite saptanan olgularda nérolojik bulgular izlemde ortaya cikabileceginden
Ataksi-telanjiektazi ayirici tanida distndlmelidir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi-telanjiektazi, Hiper IgM, Otoimmiinite
[Abstract:110] [PS-027]

Chediak-Higashi Sendromlu Hastalarda Hematopoetik Kok Hiicre Nakli Deneyimlerimiz

Betiil Karaatmaca!, Ayse Metin?, ikbal Ok Bozkaya?2, Tekin Aksu2, Melek Isik?2, Namik Yasar Ozbek?
1Ankara Gocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji ve Onkoloji EAH Cocuk Immiinolojisi ve Alerji
Hastaliklari BD

2Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD

Giris: Chediak-Higashi Sendromu(CHS), lizozomal trafik dizenleyici gendeki defekt nedeniyle olusan nadir bir
otozomal resesif hastaliktir. Klinik olarak oktlokttan6z albinizm, sik gérilen piyojenik enfeksiyonlarla immun
yetmezlik, kanamaya yatkinlik ve nérolojik bulgular eslik edebilir. CHS vakalarinin gogu dogumdan sonraki ilk
yillarda hemofagositik lenfohistiyositoz (HLH) tanisi alir ve HLH tedavi edilmezse 6limcll seyredebilir.

Metod- Bulgular: CHS nedeniyle 2011-2018 yillari arasinda hematopoetik kdk hicre nakli (HKHN) yapilan dort
hasta calismaya alindi. Ug hasta daha énce HLH atagi gecirip kemoterapi almisti, bir hastada ise uzun siiren ates
ve takibinde karaciger enzimlerinde ylikselme olmasi nedeniyle arastirilirken CHS tanisi aldi. Tani stirecinde dodan
kardesi de takipte CHS tanisi aldi. Aile 6ykiisii sadece bir hastada olmasina ragmen akraba evliligi hepsinde vardi.
Hastalarin diger klinik ve laboratuvar 6zellikleri Tablo 1’de gosterilmistir. Hastalarin hepsine tam uyumlu kardes
vericiden HKHN yapildi. HKHN sonrasi bir hastada akut Graft Versus Host hastaligi (GVHH) ve gastrointestinal
tutulum, kronik GVHH ve cilt tutulumu bulgular oldu. Bulgular immiuinsupresif tedaviyle dizeldi. Baska bir hastada
izlem sirasinda venookluzif hastalik gelisti, tedaviyle dizeldi. Hastalarin son kontrollerinden beri izlemine sorunsuz
olarak devam edilmektedir (Tablo 2).

Tartisma ve Sonug: CHS’da erken tani hayat kurtaricidir. Periferik yaymada lenfomonositer ve myeloid seri
hicrelerinde dev sitoplazmik grandllerin ve oktlloklitandz albinizmin olmasi tani koymada énemlidir. HLH riski
nedeniyle mimkin olan en kisa zamanda HKHN tek ktratif tedavidir.

Anahtar Kelimeler: hematopoetik kdk hicre nakli, oktilokutanéz albinizm
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Tablo 2. Hematopoetik kok hiicre nakli yapilan hastalarin 6zellikleri

Tablo 1: CHS saptanan hastalarin basvurudaki klinik ve laboratuvar bulgular:

Basvuru ve .
HKHN  HKHN ) Kok Haarlk  Akut  Kronik  Diger HKHN
Hasta - Donor hiicre S . sonrasi Sonug
yast, ay  arasindaki siire, orijini rejimi GVHH GVHH  komplikasyonlar izlem, ay
ay '
HLA . Bu, Cy, . <
1 26 2,5 uyumlu KI Eto + + CMV kolit, VZV 93 Sag
kardes
HLA
2 151 1 uyumlu  PK Et‘g Sy - - 85 Sag
kardes
HLA
3 39 05 uyumlu  Ki o Cy. . - VOH 19 Sag
kardes
HLA
4 42 13 uyumlu Ki Bu,Eto - - - 2 Sag
kardes

HKHN, Hematopoetik kék hiicre nakli; KI, kemik iligi; PK, periferik kan; Bu, busulfan; Eto: Etoposid; Cy,
cyclophosphamide;, GVHH, graft-versus-host hastaligi, *, degerlendirilemedi; VOH, veno-okluziv hastalik,
CMV: Sitomegaloviriis, VZV: Varisella Zoster viriisii
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[Abstract:135] [PS-028]
FOXN1 Defekti-Nadir Bir Kombine immiin Yetmezlik

Candan islamoglu?, Sule Haskologlul, Kiibra Baskin!, Graham Davies?, Figen Dogu?!, K. Aydan
ikinciogullar?

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Immiinoloji-Allerji Bilim Dali, Ankara

2Great Ormond Street Hospital, Pediatric Immunology, London

GIRIS: FOXN1 (TheForkheadbox N1) proteini; timus, cilt, sac follikiilleri ve tirnak yatagi epitelyal hiicrelerinde
eksprese edilen bir transkripsiyon faktéradiar. FOXN-1 eksikligi cok nadir gérilen bir sendromik kombine immun
yetmezliktir. Timus aplazisi, total alopesi ve tirnak distrofisi ile karakterizedir. Burada Agir CMV pnémonisi ile
basvuran FOXN-1 eksikligi tanisi alan bir vaka sunulmaktadir.

Vaka: Anne ve babasi kuzen olan 3 aylik kiz hasta; bluytume-gelisme geriligi, dermatit, hepatosplenomegali ve CMV
pnémonisi nedeni ile klinigimize refere edildi. Dogdugunda total alopesisi, kas ve kirpik yoklugu ve tirnak distrofisi
saptanmisti. izleminde ciltte yaygin makilopapiler dékintii izlendi. Laboratuar tetkiklerinde CMV PCR pozitifligi,
hipogamaglobulinemi, CD4+45RA+lenfositlerde dlsltklik, CD4+45R0+ lenfositlerde yilkseklik saptandi.
CD4+CD45RA+CD31 seviyesi oldukga dusukti. Gortntilemelerinde timus aplazisi saptandi. Genetik analizde
FOXN1 geninde homozigot mutasyon saptandi. (c.340C>T(p.r114*)(p.Argl114*) Hastaliin Tek kiratif tedavi
segenedi timus nakli oldugu igin hastaya Londra'da Greet Ormond Street Hospital'da timus transplantasyonu
yapildi. Nakil sonrasi izlemi klinigimizde yapilmaktadir.

Sonug: Kombine immun yetmezlik klinigi ile bagvuran ve timus aplazisi, konjenital total alopesisi, tirnak displazisi
olan hastalarda FOXN1 eksikligi akilda bulundurulmalidir. Nadir ancak agir seyirli bir immUin defekttir. Bu hastaligin
tek tedavi secenedi timus transplantasyonudur.

*Bu calisma TUBITAK 1003 Proje no 3155125 kapsaminda desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: konjenital total alopesi, tirnak distrofisi, timus aplazisi, immun yetmezlik, timus transplantasyonu

[Abstract:141] [PS-029]

Erken cocuklugundan beri takip ettigimiz zor astimh ve coklu besin allerjili ve CVID- benzeri
bir vakada interlokin-21 reseptor (IL-21R) eksikligi

Ayse Metin, Muge Toyran, ilknur Kiilhas Celik, Emine Dibek Misirlioglu
Saghk Bilimleri Universitesi,Ankara Cocuk Saglig: ve Hastaliklari,Hematoloji Onkoloji E.A.H,Cocuk
Immunoloji ve Alerji Klinigi

GIRIS:Interlokin-21(IL-21), IL-21 Reseptdri araciligi ile fonksiyon géren ve &zellikle lenf nodu germinal
merkezlerindeki yardimci T hiicrelerinin Urettigi ve antikor cevabi sirasinda B lenfosit diferansiasyonunu saglayan
bir sitokindir. Ancak Tfh adi verilen bu grup hiicrenin son zamanlarda kanda ve dokularda ve 6zellikle tonsillerde
NKT hicreler, gama-delta T htlicreler ve Treg’ler icinde de bulunmus ve hepsi CXCR5 tasimakta, IL-21
Uretmektedir. IL-21 Ureten Treg hiicrelerin, allerjik reaksiyonu suprese ettigi gésterilmistir. insanda IL-21 ve IL-
21R mutasyonlarinda T,B ve NK hicre fonksiyonlarinin bozuldudu, erken baslangigli inflamatuar barsak hastaligi
gelistigi goérulmustar.

Olgu: Akraba evliliginden dodan 19 y K hasta, bebeklik doneminden beri hastanemizde kontrolsiiz astim, goklu
besin alerjilerinin sebep oldugu anaflaksiler, trtiker; Urtiker-anjiodemler, alerjik rinit, sik USYE ve sinobronsial
enfeksiyonlari nedeniyle izlenmekte olup, hastada giderek IgE diizeyinde 30.000 dlizeyinde ylkselme ve 12
yasinda IgG dizeylerindeki diisme farkedildi. Lenfosit flow sitometrik analizde hafif bir B hiicre azligi vardi. CVID
On tanisi kondu.

Mayis 2013'de(14 y) IgG dederi 500mg/dl, IgA: 100mg/dl, IgM: 60mg/dl oldugu igin 0.4g/kg/g dozda aylik
replasman tedavisine baslandi ve 2 yil siire ile devam edildi. IVIG aldigi dénem iginde enfeksiyonlari belirgin olarak
azaldi.

Zor astim ve akciger enfeksiyonlari nedeniyle PIY ekarte edebilmek amaciyla NGS ile PIY genleri arastirildi.

Sonug: NGS ile hastamizda bulunan variantlardan en olasi aday olarak homozigot IL-21R mutasyonu saptandi
(ylksek CADD skor 35) ve hastaliga sebep olan gen olarak kabul edildi. (p.S474* prematlire stop kodona yol agan
MISSENS mutasyon, Kaan Boztug Lab, Viyana)

TARTISMA: Zor astim tablosu gésteren ve PIY diisiindirecek diizeyde enfeksiyonu olan hastamizda saptanmis olan
molekiler defektin klinigini agikliyabilecedini diistintiyoruz.

Anahtar Kelimeler: interldkin-21 reseptor, astim, anafilaksi, kombine immuin yetmezlik
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[Abstract:144] [PS-030]

Ataksi Telanjiaktazili Cocuk Hastada Beklenmeyen Bir Malignite:intraserebellar
Hemanjioperisitoma

Ayse Metin?, ilknur Kiilhas Celik!, Arzu Yazal Erdem?, Emine Vezir3, Derya Ozyoriik?2

1saglik Bilimleri Universitesi,Ankara Gocuk Saghg: ve Hastaliklari,Hematoloji Onkoloji E.A.H,Gocuk
immunoloji ve Alerji Klinigi

2gaghik Bilimleri Universitesi,Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari,Hematoloji Onkoloji E.A.H,Cocuk
Hematoloji ve Onkoloji Klinig

3saglik Bilimleri Universitesi,Ankara Hastanesi, Cocuk immunoloji ve Alerji Klinigi

Giris: Ataksi Telanjiaktazili (A-T) hastalar yliksek kanser insidansina sahip olup 20 yasindan kligik A-T'li hastalarda
daha gok lenfoma ve l6semiler gorullrken, yetiskinlerde hem lenfoid timorler hem de meme, karaciger, mide ve
dzofagus karsinomlari olmak Uizere gesitli solid tiimérler gériilebilmektedir. Ozellikle preldsemik T ve B lenfosit
klonlarinda kromozom 14q11, 14932, 7935, 7p14, 2p11 ve 22q11 de kiriklar ve kromozom yeniden birlesmeleri
(rearrangement) goérilmektedir.

Hemanjioperisitoma dural veya ekstradural gelisen fibroblast orjinli mezankimal bir tim&r olup agresif seyreder.
Bu tumorde tanimlayict molekiler dedisiklik NAB2-STAT6'nin farkli exonlari arasindaki flizyondur (WES ile
saptanmaktadir). Biz burada 7 yasinda intrakranial (serebellar) hemanjioperisitoma gelisen A-T tanili bir kiz
hastayi sunduk.

Olgu: iki yasinda ylriimeye baslayan ve ailesi tarafindan ataksisi fark edilen hasta 4,5 yasinda hastane yatisi
gerektiren pndomoni gecirdigi sirada tespit edilen serebellar ataksi, telanjiektazi(bilateral horizontal), alfa
fetoprotein ylksekligi ve HIMS nedeniyle AT tanisi aldi. Mutasyon analizi yapilmadi. Ataksi Telenjiaktazi tanisiyla
takibe alinan hastaya aylik IVIG baslandi. Takibinin 2.yilinda sol gbozde kayma, figkirir tarzda kusma ve bas agrisi
gelisen hastaya acil kranial MR gekildi. Serebellumu dolduran 2 cm herniye olmus 10 cm gapinda kitle saptanmasi
Uzerine hasta herniasyon ve kibas bulgulari olmasi nedeniyle acil opere edildi. Total rezeksiyon yapildi.Patolojik
degerlendirmesinde, soliter fibréz tiimdr/hemanjioperisitoma, >5 mitoz/10hpf, derece 3(DSO, 2016) olarak
raporlandi. Hastaya sadece kranial radyoterapi verildi. Tumoér boyutunun ve grade3 olmasi nedeniyle rekirrens
riski ylksek olan hastamiz operasyon sonrasi 3.ayinda genel durumu iyi olarak izlenmektedir.

Sonug: Olgumuz A-T'li gocuk hastalarda SSS solid timorleri arasinda bildigimiz kadariyla bugiine kadar PubMed'de
hic birlikteligine rastlamadigimiz bir timor ile karsimiza gikmasi nedeniyle ilgingtir.

Anahtar Kelimeler: ataksi-telanjiektazi, hemanjioperisitoma
[Abstract:157] [PS-031]
iki cok nadir hastalik bir arada

Sevgi Pekcan?, Sevgi Keles?, Ismail Reisli?
!Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk G6giis Hastaliklari Bilim Dali
2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji- Immiinoloji Bilim Dali

Di George sendromu 22.kromozomdaki bozukluktan kaynaklanan timus hipoplazisi veya aplazisinin T lenfosit
gelisimini durdurarak immin yetmezlige yol agtigi bir tablodur Intersitisiyel akciger hastaliklar cocukluk
cadindadaha da nadir. Bu nedenle ikisinin bir arada goruldagi bir vaka sunuldu. Pierre Robin Sendromu ve
prematurite tanilari ile dis merkezde takipli olan lyas erkek ( dizeltilmis yasi 9 ay) ikiz hastalar; yarik damak ve
kronik akciger hastalidi, sik aspirasyon pnémonisi 6ykusu ve 10 glindir olan hirilti, 4 glindir olan ates ve okslrik
sikayetleri mevcut. Toraks tomografilerinde multikistik plevral yapilar gorilmesi Gzerine bolimimuze ydnlendilmis.
Ozgegmisinde annede hipertansiyon, kanama hikayesi mevcut. 30 hafta c/s ile ikiz esi olarak 1320 gr ve 1400gr
dogup 60 glin Yogun bakim Unitesinde takip edilmisler. Anne baba hala-dayi gocuklari.

Fizik muayenede: Adirlik: 7200 -7450 gr (<3p). Boy:67-69 cm (<3p). Bas cevresi: 43,5-44 cm (<3 p ), SS;,
46/dk her iki kardestede yarik damak mevcut, solunum sesleri kaba. Bu sirada Ca:7 mg/dl.Akciger grafilerinde
timis gorilmedi. Lenfosit alt gruplarinda yardimci T ve NK hicre orani disikti. Akciger tomografisinde Bilateral
akciger periferik kisminda subplevral fissiirlerde bronkovaskiler bundle kisimlarin multipl kistler ve zeminde difiiz
buzlu cam dansitesi mevcuttu. FISH analizinde ikisinde de 21q13 Mikrodelesyonu saptandi. 21 giinde bir IVIG
tedavisi baslandi.

Tomografi bulgular infant dénemin ILD’iden Lung growth disorder grubu ile uyumlu olarak distintldid. Hastalara
1mg/kg steroid baslandi. Ayni sikayetleri olan ikizi sepsis nedeniyle kaybedildi.Bu iki bulgu bize klinik tekbir
hastalikla agiklanamiyorsa arastirmaya devam etmemiz gerektigini gosterdi

Anahtar Kelimeler: Di George Sendromu, Intersititiel akciger hastaligi, gocuk
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[Abstract:161] [PS-032]

TACI Defekti Saptanan Primer immiin Yetmezlikli Hastalarin Klinik ve Immiinolojik
Parametrelerinin Degerlendirilmesi

Begiim Ozbek, Cagman Tan, Elif Soyak, Sevil Oskay Halagh, ismail Yaz, Mehtap S6nmez, Ozlem
Karapinar, Deniz Cagdas Ayvaz, Ilhan Tezcan ]
Hacettepe Universitesi Cocuk Saghgi Enstitiisii Pediatrik Immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Transmembran Aktivatdr ve Kalsiyum Modilatér ve Siklofillin Ligand Interaktér (TACI) molekdill; TNF reseptor
ailesinin bir Gyesi olup, APRIL/BAFF aracili terminal B lenfosit diferansiyasyonunda ve yasaminda etkili olan bir
molekildir. TACI eksikliginin SGDIY’li hastalarin %5-10'nunda saptandigi belirtiimekte ve ikincil bir mutasyonun
hastalik olusmasinda gerekli oldugu disiinilmektedir. Bu calismada Hacettepe Universite Pediatrik Immiinoloji
Bilim Dalinda takip edilen ve yeni nesil dizileme (NGS) hedeflenmis panel yéntemi ile TACI mutasyonu saptanan 7
olgunun klinik prezantasyonu ve immiuinolojik bulgularinin, belirlenen mutasyonlarla olan iliskisinin arastiriimasi
amaclanmistir. Hastalarin 4’ SGDIY tanisi almis olup, 2 hasta selektif IgA ve 1 hasta da ALPS fenotipi ile prezante
olmustur. 65 hastalik SGDIY kohortumuzda, hastalarin %6,2’sinde TACI mutasyonu saptanmistir. Hastalarin
yaslarinin ortanca dederi 30 yildir. Hastalarda enfeksiyonlara yatkinligin yani sira, 4 hastada otoimmiun hastalik, 1
hastada ankilozan spondilit, 1 hastada Guillain-Barré Sendromu ve 1 hastada ilave olarak kronik grantilomatoz
hastalik mevcuttur. Hastalarin T lenfosit alt gruplarinin analizinde saglikli kontrollere gére naif T htlicre sayilarinin
dislk oldugu, efektor hafiza hiicre sayilarinin yliksek oldugu; B lenfosit alt grubu analizlerinde ise naif B hiicre
sayilarinin ylksek, switched memory B hiicre sayilarinin disik oldugu saptanmistir. Tium hastalarda
immunoglobdlin (Ig) anormallikleri belirlenmistir. Olgularin 2’sinde homozigot TACI (C104R) mutasyonu saptanmis
olup diger hastalarda heterozigot mutasyonlar saptanmistir. 4 hastada c¢.310T>C, 2 hastada c.226G>A ve bir
hastada da c.260T>A mutasyonu bulunmustur. Mutasyonlarin hepsi CRD1 domaininde bulunmakta olup bu domain
APRIL ve BAFF’a baglanmadan sorumludur. Bu galismada, TACI mutasyonlarinin enfeksiyonlara yatkinhk ve
otoimmdin hastaliklarin olusmasi agisindan énemli bir fakt6ér olabilecedi distnulmustar.

Anahtar Kelimeler: Flow sitometri, NGS, SGDIY, TACI
[Abstract:164] [PS-033]

Di George Sendromu Tanili Olgularimizin Klinik Ozellikleri ve izlemleri

Selime Ozen!, Nazan Tokmeci2, Omer Akcal?, Ilke Taskirdil, idil Akay Haci!, Neslihan Edeer Karaca?,
Nesrin Giilez!, Giizide Aksu?, Ferah Genel?, Necil Kiitiikgiiler?

1sBU izmir Dr.Behget Uz Cocuk Hastaliklar ve Cerrahisi Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk
immiinolojisi ve Alerji Hastaliklar1 Boliimii, Izmir

2gge Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari ABD, Cocuk immiinoloji BD, izmir

Giris-Amag: 22q11 delesyon sendromu olan Di-George Sendromunda degisen dizeylerde immun yetmezlik
izlenmekte olup galismamizda Di-George Sendromlu hastalarin klinik 6zelliklerinin ve immunolojik parametrelerinin
dederlendirilmesi amaclandi.

Materyal-Metod: Ege Universitesi Tip Fakiiltesi ve SBU izmir Dr. Behcet Uz Cocuk Hastaliklari EAH'nde izlenen 32
hastanin verileri degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin 16’si kiz ve ortalama tani yasi 32,3 ay idi. Antenatal dénemde konjenital kardiak anomali
nedeniyle yapilan amniosentezle tani alan bir olgu mevcuttu. Hastalara en sik eslik eden patoloji kardiak
anomaliler olup (%90,6) bu grupta konotrunkal anomaliler (%40,6) en sik olarak belirlendi. Yedisi neonatal
dénemde olmak Uzere 13 (%40,6) hastada hipokalsemik konvtlzyon saptandi. Otoimmun hastalik 4 (%12,5)
hastada gézlendi ve ikisinde ilk prezantasyon bulgusuydu. Bu olgularin birinde polimikrogiri, santral fasial ve sol
hemiparezi eslik etmekteydi. Hastalar immunolojik agidan basvuru aninda dedgerlendirildiginde lenfosit alt gruplar
10 hastada (%31,3) normal, 1 hastada (%3,1) ise timu dlslk olarak saptandi. T hiicre dislkligu saptanan 21
hastanin (%65,6), 6'sinda (%18,7) CD4 ve CD8 dusuklugu birlikte belirlendi. Yirmi g (%71,8) hastanin
immiinglobulin dederleri normal iken 2 (%6,2) hastanin tim immiinglobulin izotiplerinde dustklik gorulda.
Hastalarin %75’inde yineleyen solunum yolu enfeksiyonlari belirlenerek 21'ine (%65,6) profilaktik antibiyotik ve
13'line (%40,6) immiinglobulin replasmani uygulandi. izlemde bir hasta 40 giinliikken kardiyak operasyon sonrasi,
18 yasinda diger hasta ise goklu organa 6zgl otoimmin hastalik bulgulariyla kaybedildi.

Sonug: 22g11 delesyonu olan hastalarin klinik prezantasyonu oldukga genis yelpazede olup hastalara eslik
edebilen immiinolojik bozukluklar ve izlem siireci de belirgin farklilklar géstermektedir. Bu nedenle diger klinik
parametrelerle tani almig tiim hastalarin immiuinolojik agidan da dederlendirilerek takibinin yapilmasi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Di George Sendromu, 22q11 delesyonu, velo-fasio-kardial sendrom
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[Abstract:169] [PS-034]
TAOK2 Mutasyonlu Bir Hastada Yardimci CD4+ T Hiicre Alt Tiplerinin Karakterizasyonu

Ekrem Unal!, Ahmet Eken2, Ido Somekh3, Murat Cansever4, Meino Rohlfs3, Fatma Zehra Okus?, Serife
Erdem2, Yesim Haliloglu2, Alper Ozcan!, Benhur Sirvan Getin5, Musa Karakiikgii!, Christoph Klein3,
Tiurkan Patiroglu?

1Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Cocuk Hematoloji, Onkoloji BD &
Hematopoetik Kok Hiicre Nakli Unitesi, Kayseri, Tiirkiye

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji, GENKOK Genom ve Kok Hiicre Merkezi, Kayseri,
Turkiye

3Ludwig Maximilians Universitesi, Dr. Von Hauner Cocuk Hastanesi, Cocuk Saghg ve Hastaliklar1 AD,
Miinih, Almanya

4Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklari AD, Cocuk immiinoloji BD, Kayseri,
Turkiye

5Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari BD,
Kayseri, Tiirkiye

Giris: Thousand and one amino-acid kinase 2 (TAOK2), mammalian sterile 20 (STE20)-like kinase ailesine lye bir
transmembran proteinidir. TAOK2'nin MAP kinaz sinyal yolagini aktive ettigi, mikrotlbul organizasyonu ve
apoptotik siregleri diizenledidi, ayrica otizm’le iliskisi oldugu gosterilmistir. TAOK2'nin immuinolojik etkisine iliskin
literattirde bildirilen tek calismada T hticre proliferasyonu ve MAP kinaz sinyal yolagi disinda immiuinolojik analizler
yapilmamigtir.

Amag: Bu calismada TAOK2 mutasyonuna sahip bir hastada yardimci CD4+ T hiicre subsetleri ile iliskili sitokin ve
sinyal yolaklarinin isleyisi incelenmistir.

Yéntem: Pansitopeni ile basvuran yaygin mukozit, invazif fungal enfeksiyon saptanan 5 yasinda kiz hastada TAOK?2
muatasyonu saptandi. TAOK2 mutasyonlu hasta, anne ve saglikli kontrolden farkli zamanlarda alinan kan
orneklerinden Ficol-Paque gradyan ydntemi ile elde edilen periferal kan mononukleer hiicrelerde proliferasyon,
sagkalim, PMA ile aktivasyon sonrasi Th-hicrelerinden sitokin Gretimleri, IL-4, IL-12, IL-6, IL-23 ve IL-1B
sitokinleri ile uyarimi sonrasi STAT6, STAT4, STAT3, ERK1/2, NF-kB fosforilasyonu, innate lenfoid hlicre (ILC)
subsetleri ve frekanslar karsilastiriimistir.

Bulgular: TAOK2 mutant PBMC'ler apototik agidan saglikh kontrol ve anne’nin hiicrelerine benzer sagkalim
gostermekle birlikte, TAOK2 mutasyonlu T hiicreleri CD3/CD28 uyarimi sonrasi anlamli sekilde hiperproliferasyon
gosterdiler. T hiicrelerince dretilen IL-17A, IL-22, IFN-y ve IL-4 miktarinin azaldigini gézlemledik. IL-4 bagimli
STAT4 fosforilasyonu normal iken, STAT3'lin uyarimi olmadan da pSTAT3 miktarini yiksekti. IL-18 bagimli ERK1/2
fosforilasyonu disikti. Son olarak ILC2 ve ILC3 subsetlerinin TAOK2 mutant hastada azaldigini gozlemledik.

Sonug: Bu calisma TAOK2 mutasyonunun Th17 iliskili sitokinlerde azalma ile sonuglanabilecedini ve Hastada
gorilen mantar infeksiyonu ve inflamatuar barsak hastaligi benzeri semptomlarin bu durumla agiklanabilecegini
gostermektedir, bu baglamda TAOK2'nin islevsel olabilecedini gosteren literatlrdeki ilk calismadir.

Anahtar Kelimeler: imminolojik analiz, Thousand and one amino-acid kinase 2, Yardimci CD4+ T Hicre Alt Tipleri

[Abstract:176] [PS-035]
Hipogamaglobulinemi ile Seyreden Ellis-Van Creveld Sendromlu Olgu Sunumu

Ozlem Narin, Ayca Emsen, Hasibe Artag
Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Konya

Giris: Ellis-Van Creveld (EVC) sendromu; kondrodisplazi, polidaktili ve konjenital kalp hastaligi gibi klinik bulgularla
seyreden nadir gorllen otozomal resesif bir kondroektodermal displazidir. Burada hipogamaglobulinemisi saptanan
ve EVC tanisi almis bir olgu sunulmustur.

Olgu: Opere AVSD ve kronik akciger hastaligi tanilariyla takip edilen 15 aylik kiz hasta halsizlik, kusma ve hirilti
sikayetleriyle klinigimize basvurdu. Dokuz aylikken atrioventrikiiler septal defekt sebebiyle opere olduktan sonra 2
ay yogun bakimda kaldigi ve sonrasinda kronik akciger hastaligi gelistigi 6grenildi. Pnémoni nedeniyle servise
yatirildi. Fizik muayenesinde blytume geriligi (vicut agirligi 5,4 kg, <%3, boy 73 cm, <%3 per, bas gevresi
44cm:%?25) saptandi. Uggen yiizii, dar gdgis kafesi, polidaktili, tirnak distrofisi, sag ayak parmaginda sindaktili ve
fincan kulak mevcuttu. Bilateral krepitan ral ve ronkis duyuldu. Anne ve babasi arasinda akrabalik olan hastaya
mevcut bulgularla EVC tanisi konuldu. Tekrarlayan moniliazis, otit ve pndmoni 6éykisi nedeniyle immin tarama
yapildi. Laboratuvar incelenmesinde lenfopeni ve hipogamaglobulinemi (IgG; 440 ve 385 mg/dl, IgA:21 mg/dI,
IgM. 99 mg/dl) saptandi. Akim sitometri incelenmesinde CD3* Total T hlicre orani normal, CD3*4* T hiicre ve
CD19* B hiicre oraninda dusuklik (%16.2 ve % 9.9) saptandi. HLA DR ekspresyonu ve CD3+8* T hiicre oraninda
artis mevcuttu. Antikor eksikligi nedeniyle diizenli intraven6z immiinglobulin tedavisi baslandi. Dért yildir
takibimizde olan hasta halen subkutan immdunglobulin tedavisi ile takip edilmektedir.

Sonug: Bu olgu, Ellis-Van Creveld sendromu tanisi alan ve hipogamaglobulinemi ile takip edilen nadir bir olgu
olmasi nedeniyle sunuldu. Sendromik 6zellikleri, coklu organ tutulumu ve slregen enfeksiyonu olan hastalar
immun yetmezlik agisindan mutlaka degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Hipogamaglobulinemi, EVC, Immiin Yetmezlik
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[Abstract:178] [PS-036]

Genetik ve biyokimyasal ITK inhibisyonu insan Th17-Treg dengesini etkilemektedir

Ahmet Eken?!, Murat Cansever?, Ido Somekh3, Yoko Mizoguchi3, Natalia Zietara3, Fatma Zehra Okus!?,
Serife Erdem?, Halit Canatan!, Sefika Akyol2, Alper Ozcan2, Musa Karakukcu?, Sebastian Hollizeck3,
Meino Rohlfs3, Ekrem Unal?, Christoph Klein3, Turkan Patiroglu?

1Erciyes University, Faculty of Medicine, Department of Medical Biology, Genome and Stem Cell Center
(GENKOK)

2Erciyes University, Faculty of Medicine, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Hematology
3Dr von Hauner Children's Hospital, Department of Pediatrics, University Hospital, LMU Munich,
Munich, Germany

Amag: Interleukin-2-inducible T-cell kinase (ITK) T hlicre reseptér sinyal yolaginin 6nemli bir aracisidir. ITK
genindeki fonksiyon kaybi mutasyonlari hipogammaglobulinemi ve CD4+ T hiicre kaybi ile sonuglanir ve hastalarda
genellikle EBV-iliskili B hiicreli lenfoproliferatif sendroma rastlanir. Itk-defektif farelerde T hicrelerinin aktive
oldugu, CD8+ T hilicrelerinin sitotoksik aktivitesinin azaldigi, CD4+ T hicre alt tiplerine polarizasyonda defektler,
Ozellikle Treg-Th17 dengesinin Treg lehine dedistigi rapor edilmistir. Biz bu calismada insan T hicrelerinde ITK'nin
Treg -Th17 farklilasmasi Gzerindeki etkilerini ortaya koymayi hedefledik.

Yéntem: Mutasyon tim ekzom dizileme ile tesbit edildi. ITK-mutant periferik kan mononikleer hulcreleri (PBMCs)
FACSAria III ile proliferasyon, apoptoz, sitokin Uretimi ve inate lenfoid hiicre sayilari agisindan karaterize edildi.
ITK inhibitort ibrutinib varliginda ex vivo ortamda polarize edilen CD4+ T hicrelerinden Treg ve Th17 farklilasmasi
karakterize edildi.

Bulgular: Bu galismada yeni bir mutasyona sahip ITK-defektif bir hasta tanimladik. ITK-mutant T hicreleri
CD3/CD28 stimililasyonuna karsi kontrole gére daha az prolifere oldular. Ayrica ITK-mutant PBMC'ler daha fazla
apoptoz gosterdiler. ITK-defektif T hiicrelerinde kontrole kiyasla daha az IL-17A, IL-22, ve GM-CSF Uretimi, ve
daha fazla IFN- y Uretimi gézlemledik. Saglikli naif CD4+ T hucreleri ex vivo ortamda farklilastinldiginda, ITK
inhibitérd ibrutinib Th17’ye farklilasmayi bloke ederken, distik dozlarda kullanildiinda Treg kiltirlerinde FOXP3
Uretimini artirdi. Son olarak ITK-mutant hastanin periferik kanindaki innate lenfoid hiicre alt tipleri ILC2 ve ILC3
lerin azaldigini gozlemledik.

Sonuglar: Bu calisma bildigimiz kadariyla ITK'nin genetik ve biyokimyasal inhibisyonunun insanda Th17 hticre
gelisim ve sitokin Gretimini baskiladigini gésteren ilk rapordur. Ayrica bu calisma, ilk defa ITK mutasyonun ILC alt
tiplerini insanda etkileyebilecedini géstermektedir.

Anahtar Kelimeler: ITK, Th17-Treg, Foxp3, ILC, ibrutinib
[Abstract:182] [PS-037]

Diskeratozis Konjenita benzeri fenotip gosteren Notropeni ve Poikiloderma Sendromu

Sevai Bilgic Eltan?!, Nurhan Kasap?, Dilek Baser!, Gamze Akgiin?, inderjeet Dokal?, Ahmet Ozen?, Elif
Karakog Aydiner!, Safa Baris?

1Marmara Universitesi, Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatrik Allerji immiinoloji Bilim Dali,
istanbul, Tiirkiye

2Centre for Genomics and Child Health, London, UK

Giris: Noétropeni ile birlikte poikiloderma sendromu (PN); poikiloderma, non siklik nétropeni, tekrarlayan
sinopulmoner enfeksiyonlar, pakionisi, palmoplantar hiperkeratoz ve MDS ve AML ye 6nemli yatkinlk ile
karakterize otozomal resesif bir hastaliktir. PN ilk kez Navajo hintlerinde Clericuzio tarafindan tanimlanmistir. Bu
bildiri ile poikiloderma ve nétropeni ile klinik bulgu veren ve USB1 geninde homozigot mutasyon saptanan bir olgu
sunulmaktadir.

Olgu: 9 yas kiz hasta, 4 aylikken yanaklarda dékunti sikayeti baglamis. Hastane basvurularinda splenomegali ve
bisitopeni saptanan hastanin 2,5 yasinda adizda mukozit ve son bir yildir dislerde glirime ve Okstiriik yakinmasi
mevcut idi. Ayrica 2 yasinda otoimmin hipotiroidi nedeniyle takip edildigi 6grenildi. Anne baba 3. dereceden
akrabalik mevcut ve akrabalarda benzer klinik 6yktu bulunmamaktaydi. Fizik muayenede; boy:120 cm (<3p), ciltte
yaygin atrofi, pigmentasyon kusuru ve tenejiektazi ile karakterize poikiloderma, ayak tirnaklarinda pakionisi ve
gomaklasma, ekstremitelerde hiperekstansibilite mevcuttu. Akcigerlerde dinlemekle bilateral ronkis ve
splenomegali saptandi. Laboratuvar incelemelerinde I6kopeni (2400/mm3), nétropeni (600/mm3), IgG (1694
mg/dl), IgM (85 mg/dl) normal, IgA (814 mg/dl) yiksek, asI yanitlari pozitif ve otoimmiun testleri negatif idi.
Balgam kiiltirinde H.influenza Gremesi saptandi. Lenfosit alt gruplari analizinde; CD4/CD8 orani ters ddonmus ve
sinif cevirimi yapmamis B hiicresi (UCSB)%2,9 (5,9-28), sinif cevrimi yapmis B hticre orani (CSB) %5,4 (6,7-31),
TCR gama/delta:%3,5 (4,7-29) hafif disuk saptandi. Hastanin diskeratozis konjenita ayirici tanisi igin yapilan DNA
dizileme analizinde U6 sn RNA biogenesis phosphodiesterase 1 (USB1) geninde homozigot gergcevesi kaymasi
mutasyonu saptandi.

Tartisma: Tekrarlayan pulmoner enfeksiyonlar ile birlikte poikiloderma, hiperekstansibilite, palmoplanter keratéz
ve nétropeni varliginda, nadir gérilen genodermatoz olan PN sendromu akla getirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: cocuk, genodermatoz, notropeni, poikiloderma
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[Abstract:183] [PS-038]

izleminde renal tiibiiler asidoz ve AV tam blok gelisen ICF sendromlu bir olgu

Yahya Giil!, Hasan Kapakli?, Siikrii Nail Giiner?, Fatih Sap?, Biilent Atas?, Mahmut Selman Yildirim#,
Sevgi Keles?, ismail Reislit

INecmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Anabilim Dali
immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Anabilim Dal Gocuk
Kardiyoloji Bilim Dali, Konya

3Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk
Nefroloji Bilim Dali, Konya

4Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Genetik Anabilim Dali, Konya

GIRIS: ICF (Immunodeficiency- Centromeric instability- Facial anomalies) sendromu, Immiin yetmezlik,
sentromerik bolge instabilitesi ve ylz goriiniminde anomaliler ile karakterizedir. Hastalik otozomal resesif gegisli
olup nadir goéralur. Klinik izleminde renal tibuler asidoz (RTA) ve atrioventrikller (AV) tam blok saptanan bir ICF
sendromlu olgu sunuldu.

Olgu: Aralarinda akrabalik bulunan anne babanin Uclinct gocugu olan 6 aylk erkek hasta, kronik 6ksurik ve sik
hastalanma nedeniyle basvurdu. Yenidogan doneminde pulmoner hipertansiyon saptanan olgunun 3 ve 4 aylikken
bronsiolit nedeniyle yatis 6yklsti mevcuttu. Fizik muayenesinde gelisme geriligi, dismorfik ylz gorinimu saptanan
olgunun laboratuar bulgularinda serum immunglobulin diizeylerinde dislklik saptandi. Tetanoz ve hepatit asi
yanitlari yetersizdi. Periferik kan sitogenetik analizi ile ICF sendromu tanisi konuldu. IVIG replasmani ile izleme
alinan hastanin, 18. ayinda metabolik asidoz ve hipopotasemisi gelisti. Renal MR incelemesinde sag bébrek
hipoplazik, sol bébrek ise kompansatris hipertrofik ve sag bébrek parankiminin incelmis oldugu gérildid. Anyon gap
degeri 15 olan ve idrarda elektrolit atiiminda artis saptanan olguya renal tubuler asidoz tanisi konuldu. izleminin
23. ayinda bradikardi ve EKG sinde Atriyoventrikliler (AV) tam blok saptanan hastanin ekokardiyografisinde mitral
yetmezlik ile uyumlu idi. Holter analizi ile AV tam blok izlendi. Nodal kagis atim ritmi mevcuttu. Ventrikller hiz
genelde 70-80/dk arasinda izlendi.

Sonug: Olgumuz ICF sendromu ile renal tubuler asidoz ve AV tam blogun bir arada bulundugu literatlrdeki ilk olgu
olup, bu birliktelige dikkat cekmek amaciyla sunulmustur

Anahtar Kelimeler: iCF, Immin yetmezlik, AV blok
[Abstract:184] [PS-039]

Nekrotizan graniillomato6z cilt lezyonu olan bir olguda immiin yetmezlik ayirici tanisi

Sevgi Bilgic Eltan?!, Nurhan Kasap?, Dilek Baser!, Gamze Akgiin!, Janet Chou2, Ahmet Ozen!, Raif Geha?2,
Elif Karakog Aydiner!, Safa Baris!

1Marmara Universitesi, Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatrik Allerji immiinoloji Bilim Dali,
istanbul, Tiirkiye

2Department of Allergy, Immunology and Rheumatology, Harvard Medical School, Boston, USA

Giris: Nekrotizan graniilomatdz cilt tutulumu immun yetmezliklerin bir bulgusu olabilmektedir.Altta yatan
immunopatogenez tam olarak aydinlatiimamigsa da hiicreigi mikroorganizmalarin persiste etmesi(Rubella,
mikobakterium, Leshmania, fungal),otoreaktif T hlicrelerin dokuda asiri cogalmasi ve kontrolsliz inflamasyon
nedenli oldugu diisiinilmektedir.immiin yetmezlikler arasinda graniilomatéz cilt lezyonlari ile giden olgularda MHC
class I eksiklikleri ayrici tanida distnilmelidir.MHC Sinif 1 eksikligi sendromu nedenlerinden birisi olan TAP1
eksikliginde, peptidlerin TAP proteini araciligiyla MHC I kompleksine tasinmasinda aksaklik s6z konusudur.Bunun
sonucu olarak MHC tip 1 kompleksi olusamamaktadir.Bu bildiride, yiz bdlgesinde nekrotizan graniilomatéz
lezyonlari ve bronsiektazisi olan TAP1 eksikligi olgusu sunulmaktadir.

Olgu: 10 yas kiz hasta klinigimize tekrarlayan akciger enfeksiyonu ve cilt lezyonlari nedeni ile basvurdu.
Oykisiinde 1,5 ay itibaren baslayan alt solunum yolu enfeksiyonu nedenli yatislari oldu§u ve bunun sonucunda
kronik akciger problemleri gelistigi 6grenildi.Son iki yildir burunda, oral mukoza da Ulsere persiste lezonlari
mevcuttu.Soygecmiste anne baba 1.derece kuzen ve dayi I16semi nedeni ile 6 ay dnce nakil olmustu.Fizik
muayenede; kilo:18.5 kg(3-10p), boy:126 cm(75-90p), sag burun kanadinda 4x5 cm caph (llsere lezyon, agiz
icinde 1,5x2 cm nodul saptandi.Akciderlerde sag altta daha belirgin olmak Uzere bilateral ronkUsler saptandi. Diger
sistem muayeneleri dogaldi.Laboratuvar incelemesinde noétrofil:
3500/mm3,lenfosit:1600/mm3,Hb:10,7gr/dl,plt:298000, immunoglobulin dizeyleri normal sinirlardaydi.Flow
sitometrik incelemesinde CD8 T hiicrelerde %12,6(17-42) ve sinif cevrimi yapmamis hafiza B hicrelerinde hafif
dislklik %4,6(5,9-28) saptandi.Kan CMV PCR:312 IU/MI, EBV PCR ve galaktomannan negatif idi.Lezyondan
yapilan deri biyopsi incelemesinde grantlomatdz dermatit saptandi.Yapilan genetik analizde TAP1 geninde
€.2143C>T,homozigot stop kodon mutasyonu (p.Arg715%*) saptandi.

Tartisma: Nadir bir otozomal gekinik kombine immun yetmezlik nedeni olup ciddi kronik sino-pulmoner
enfeksiyonlarin ve grantilomat6z deri tutulumunun oldugu durumlarda mutlaka akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: cocuk, granilomatéz cilt lezyonu, immiin yetmezlik
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[Abstract:186] [PS-040]

Hemolitik anemiye eslik eden epidermodisplasia verrusiformisli bir olgu

Yahya Giil?, Ilkay Ozer?, Hasan Kapaklil, Siikrii Nail Giiner!, Simeyye Tanir2, Arzu Ataseven2, Pembe
Oltulu3, Sevgi Keles?, ismail Reisli!

1INecmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali
immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Dermatoloji Anabilim Dalu, Konya

3Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Patoloji Anabilim Dali, Konya

Giris: Epidermodisplasia verrusiformis deride inatgt Human Pamillom Virus(HPV) enfeksiyonlari ile karakterize,
immun sistem defektine neden olan durumlarda izlenebilen nadir bir hastaliktir. Ilk olarak genodermatoz olarak
tanimlanmis olan bu hastalikta daha sonra HIV basta olmak Uzere akkiz immun sistem problemlerine de eglik
edebilecedi bildirilmistir. Klinik olarak glines géren alanlarda hipopigmente papll ve plaklar seklinde izlenmesi
nedeniyle pitriazis versicorlor gibi ylizeyel fungal enfeksiyonlar ile karisabilmektedir. Epidermodisplasia
verrusiformis vakalarin bir gogunda erken yas baslangigli agresif seyirli squamoz hicreli karsinom gelisimleri
bildirilmistir.

Olgu: 16 yasinda erkek hasta ilk olarak 7 yasinda ates, halsizlik ve solukluk sikayetleri ile gocuk hematoloji
klinigine basvurmus ve hemolotik anemi tanisi ile takibe alinmisti. 6 yil sikayeti olmayan hasta 8 ay 6nce USYE
sonrasi ITP tanisi almisti. Akraba evliliginden olan ve 5 yasinda akciger enfeksiyonu nedeniyle kardes 6lim
hikayesi bulunan olgu sik hastalanmasi tzerine immun yetmezlik acisindan klinigimize danisildi. Hastanin tam kan
sayiminda trombositopeni (31000/mm3) mevcuttu. iImmiinglobulin dederleri normal olan hastanin periferik lenfosit
alt grup analizinde CD19+(%8) ve RTE (%14) oraninin disik oldugu, hepatit ve tetanoz asi yanitinin yetersiz
oldugu gozlendi. PHA ile CD25 aktivasyonunda T hicrelerinde aktivasyon normal saptandi ve hastada yaygin
dedisken immunimmiin (CVID) yetmezlik diistinildi. intravendz immunglobulin (IVIG) tedavisi baslandi. Bas,
boyun ve (st ekstremite distalinde multiple deri renginde papilleri nedeni ile dermatoloji gérist istendi, klinik ve
histopatolojik olarak Epidermodisplasia verrusiformis tanisi konuldu. Genetik tani amaciyla tim exon analiz
calismasi icin yurtdisina kan goénderildi ve sonug beklenmektedir.

Sonug: Literatirde hemolitik anemiye sekonder immun yetmezlige eslik eden Epidermodisplasia verrusiformis
vakasinin bilgilerimiz dogrultusunda ilk defa bildirilmesi nedeni ile sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: epidermodisplasia verrusiformis, HPV, Immiin yetmezlik
[Abstract:191] [PS-041]

Down Sendromlu hastalarin immiinolojik agcidan degerlendirilmesi

Nesrin Giilez?, Ersin Durgun?, Filiz Hazan3, Sait Karaman*, Ferah Genel?}, Murat Siricii?

1SBU Dr. Behget Uz Cocuk Hast. ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi Immiinoloji Allerji Klinigi
Izmir

2SBI? Dr. Behget Uz Cocuk Hast. ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi izmir .
3SBU Dr. Behget Uz Cocuk Hast. ve Cerrahisi E§i_tim ve Arastirma Hastanesi Tibbi Genetik Boliimii Izmir
4Diyarbakir Cocuk Hastaliklari Hastanesi Cockl Immiinoloji Allerji Klinigi Diyarbakir

Down sendromu (trizomi 21) en yaygin ve en iyi bilinen kromozomal hastaliktir. Son yillarda yapilan calismalarda
imm{n sistemdeki bulgularin hizlanmis yaslanmadan ziyade intrensek defektler ile uyumlu oldugu belirtilmektedir.
T hiicre, B hilicre ve Timus fonksiyon bozuklugu, beklenen immun sistem bozukluklaridir.

Bu calisma ile Down Sendromlu hastalarin immiunolojik olarak dederlendirilmeleri amaclandi. Hastanemiz Cocuk
Immiinoloji ve Tibbi Genetik polikliniklerinde takip edilen toplam 96 olgu calismaya alindi. Basvuru anindaki total
lenfosit sayilari, immunglobdilin diizeyleri, asi yanitlari (Anti-Hbs, Anti-Tetanoz antikoru), son bir yilda gegirilen
enfeksiyonlarin sayisi, tipi, profilaksi, intravendz immunglobulin (IViG) kullanimi sorgulandi. Olgularin 58'i kiz, 38'i
erkek, ortalama yaslan 5,90+2,97 yildi. Kirksekiz hasta (%50) izleme devam etti. IgG ve IgA dlzeylerinin yas
ilerledikge normalin Gstiine yukseldigi, IgM dederleri ise bltiin yaslarda diistik kaldigi gorildi. Total lenfosit ve
CD3* lenfosit sayilari 2 yas altinda, CD4* lenfosit sayilar 5 yas altinda, CD19* lenfosit sayilari ise tim yaslarda
diisiik saptandi. CD8* ve NK hiicre sayilarinda ise farklihk saptanmadi. Ilk bagvuruda antitetanoz antikor diizeyi,
%44 (22/50) hastada pozitifti. Kontrol alinan 14 hastanin 2'sinde izlemde negatiflesmisti. Tum hastanin
baslangicta yillik enfeksiyon sayilari 5,76+2,0°d1.. izlemdeki 48 hastanin 46 sinin enfeksiyon sikli§i 6,82+2,21 olup
37'sine profilaktik antibiyotik 7 sine intravendz immunglobulin baslanmisti. Profilaktik antibiyotik ve IVIG sonrasi
hastalarin enfeksiyon sikliinda azalma oldugu gorulda.

Sonug olarak, Down sendromundaki immiinolojik bozukluklar tek bir immunopatoloji ile agiklanamayacadindan;
takip eden hekimlerin ve hasta ailelerinin bu konuda farkindahgi arttirilmali, hastalar immiinolojik olarak da
izlenmeli ve yapilacak tetkikler ilk basamak tetkikler ile kalmayip, fonksiyonel ve ayrintili ileri tetkikler yapilmahdir

Anahtar Kelimeler: Down Sendromu, B lenfosit, T lenfosit, intrensek defekt
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[Abstract:203] [PS-042]

Ataksi-telenjiektazi tanili hastalarin retrospektif olarak incelenmesi: iki merkez deneyimi

Nazan Tokmeci?!, Selime Ozen?, Sevin Karaiiziim?, Elif Azarsiz3, Omer Akcal?, ilke Taskirdi2, idil Akay
Haci?, Neslihan Edeer Karaca?, Nesrin Giilez?, Ferah Genel?, Giizide Aksu!, Necil Kiitiikgiiler!

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Immiinoloji BD, Izmir

2pr Behcet Uz Cocuk Hastanesi, Cocuk immiinoloji BD, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Klinik Biyokimya ABD, Izmir

Ataksi-telenjiektazi (AT), progresif nérolojik anormallikler, oklilokutanéz telenjiektazi ve immin yetmezlikle
karakterize nadir goériilen multisistemik, nérodejeneratif, genetik bir hastaliktir.

Bu calismada EUTF Pediatrik immiinoloji Bilim Dali ve Dr. Behcet Uz Cocuk Hastanesi Cocuk Immiinoloji Bilim
Dali'nda Ataksi-Telenjiektazi tanisi ile izlenen 32 olgu semptom ve tani yasi, kan akrabalidi, klinik ve laboratuvar
bulgulari, molekuler incelemeler, tedavi ve prognoz yoninden retrospektif olarak dederlendirilmistir. Hastalarin
12’si kiz, 20’si erkek olup ortalama yakinma yasi 3,38 £2,23 (0,3-7), basvuru yasi 7,61+ 3,33(0-16), tani yasi
6,35+3,77 (0,3-17) yastir. Olgularin 21’ inde aile dyklsl mevcuttur. Bir hastanin annesinde, bir hastanin
teyzesinde meme kanseri 6ykist alinmistir. Hastalarin %65'inde basvuruda cesitli enfeksiyonlar mevcut olup, en
sik gorilen enfeksiyon alt solunum yolu enfeksiyonlaridir (%53). Hastalarda disik IgG (%33), disik IgA (58,6)
ve ylksek IgM (%55) dlizeyleri saptanmistir. Alfa-fetoprotein diizeyleri ortalama 191,9+140,8 ng/ml‘dir. Olgularin
ortalama takip sliresi 46,59+36,60 (2-115) aydir. Alti hastada takibinde malignite (4 lenfoma, 1 tiroid papiller
karsinomu, 1 hepatoselliiler karsinom), 1 hastada ise otoimm{nite gelismistir. Takipte olan 9 hasta izlemde sepsis
nedeniyle kaybedilmistir.

Bu calismada Ataksi-Telenjiektazi hastalar retrospektif olarak semptom ve tani yasi, klinik bulgular, laboratuvar
bulgular ve prognozu agisindan dederlendirilmistir. Ginimuzde Ataksi-telanjiektazinin etkin bir tedavisi yoktur. Bu
hastalarin malignite acisindan ylksek risk tasidigi g6z 6nline alinarak bu yéonden dulzenli kontrolleri yapiimahdir.

Anahtar Kelimeler: ataksi-telenjiektazi, alfa-fetoprotein, malignite
[Abstract:225] [PS-043]

Hipogammaglobulinemi, Noroblastom ve Trizomi 18 Birlikteligi

Hasan Kapakli!, Yahya Giil!, Muhammed Yusuf Ozan Avci?!, Ayse Giil Zamani?, Mahmut Selman
Yildinnm?, Siikrii Nail Giiner!, Sevgi Pekcan3, Sevgi Keles!, ismail Reisli!

INecmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinolojisi ve Allerji Bilim Dali
2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Genetik Bilim Dal

3Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklari Bilim Dali

GIRIS:Edward sendromu olarak da bilinen ve Down sendromundan sonra en sik gériilen otozomal trizomi olan
Trizomi 18, 3/10000 oraninda gérilmektedir. intrauterin gelisme geriligi, mikrognati, mikrosefali, diisiik kulaklar,
kardiyak, Uriner sistem, gastrointestinal sistem ve ekstremite anomalileri Edward sendromunda sik gdrtlmektedir.
Biz de intrauterin gelisme geriligi (IUGR) ile takip edilirken Edward tanisi konulan, hipogammaglobulinemitesbit
edilen ve takiplerinde néroblastom tanisi ile izlenen hastamizi sunmayi amagladik.

Olgu: Yogun bakim Unitesinden genel durum bozuklugu ve enfeksiyona yatkinlk sikayeti ile tarafimiza danisilan
hastanin 6z gegmisinde 41 yasinda G6P2 anneden 29 hafta 850 gr olarak C/S ile dogum 6yklisi mevcut. Hastamiz
YDYB unitesinde 22 gin takip edilmis akabinde AVSD sebebi ile dis merkezde opere olmus. Operasyon sonrasi
entlibe sekilde takip edilen hastaya bir slire sonra trakeostomi acilarak taburcu edilmisti. Solunum sikintisi sebebi
ile acil servisine basvuru sonrasinda yogun bakim Unitesine alindi. Hastadan bakilan IgA: 30mg/dI(30-107) IgG:
498mg/dI(605-1430) IgM: 51 (66-228) idi. Periferik lenfosit alt grup analizinde CD3+(%36) ve CD3+CD8+ (%9)
oranlarinin distk oldugu gozlendi. Hastaya IVIG tedavisi baslandi. Takiplerinde batin sisligi olan hastanin gekilen
tiim batin MR inda Sag adrenal lojda, adrenal bezden kaynakli oldugu distintlen, yaklasik 3.5x4.5 cm
boyutlarinda, arteriyel fazda yogun boyanan ve néroblastom ile uyumlu lezyon gortildii. Hasta cocuk onkoloji ve
gocuk immunoloji takibinde izlenmektedir.

Sonug: Multiple anomalileri olan hastalarda genetik tani 6nemlidir. Sendromik hastalarda immun yetmezlik
olabilecedi ve bunlarda malignitelerin eslik edebilecedi unutulmamaldir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, Trizomi 18, immun yetmezlik
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[Abstract:162] [PS-044]

Papillon-Lefevre Sendromlu Bir Olgu

Zeynep Sengiil Emeksiz!, Caner Aytekin!, Deniz Giiloglu?, Figen Dogu?, Aydan Ikinciogullari?

1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghig: ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Immiinoloji-Allerji, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk immiinoloji ve
Allerji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Papillon-Lefevre sendromu (PLS) palmoplantar hiperkeratoz ve dislerin erkenden kaybi neden olan adir periodontal
hastalikla seyreden otozomal resesif bir hastaliktir. Lizozomal bir enzim olan cathepsin C proteinini kodlayan
cathepsin C (CTSC) genindeki mutasyonlar sonucu gelisir. CTSC geni ayni zamanda avug icGi, ayak tabani, dizler ve
oral keratinize jinjiva gibi epitel dokularda da eksprese olur. Bu nedenle bu bélgelerin doku batlnliglnde
bozukluklar olur. Notrofillerin kemotaktik ve fagositik fonksiyon bozuklugu cogu olguda tanimlanmistir. Burada
peridontal hastalik, dis kayiplari ve cilt bulgulari ile bagvuran bir olgu sunulmustur.

Olgu:

Bes yasinda erkek hasta bir yas civarinda baslayan el-ayak, diz ve dirsek cildinde doklintl ve dért yasinda
baslayan diseti iltihabi ve dis kayiplari sikayetleriyle basvurdu. Fizik muayenede; Ust ve alt diglerinde kayip, agir
jinjivit, palmoplantar bolge, dirsek ve diz cildinde eritem ve diffliz hiperkeratoz mevcuttu. Laboratuvar
incelemelerinde; notrofil ve lenfosit sayilari normaldi. Serum IgE yliksekligi disinda IgG, IgA, IgM diizeyleri normal
bulundu. Periferik kan lenfosit alt gruplari, T hlicre aktivasyonu ve DHR-burst test ile denetlenen notrofil
fonksiyonlari normal bulundu. Hastada tipik dis ve cilt bulgulari ile PLS distntldi. Hastaya cilt bakimi igin
baslanan topikal tedavilere devam edildi. TMP/SMX proflaksisi baslandi. Peridontal hastalik ve dis kayiplarinin
tedavi icin dis hekimligi tarafindan dis protezleri takildi. Genetik analizde CTSC geninde daha 6nce tanimlanmis
homozigot ¢.1340A>G (p.Glu447Gly) mutasyonu saptand.

Sonug:

PLS’lu hastalarda immiinolojik degerlendirme ile birlikte multidisipliner yaklasim gerekmektedir. Ozellikle
periodontitin erken teshis ve uygun periodontal/antimikrobiyal tedavisi ile dis kayiplarini 6nlemek, dis protezi
uygulamasiyla fonksiyonel ve estetik gérinimu yeniden kazandirmak miamkin olabilir.

Anahtar Kelimeler: Papillon-Lefevre sendromu, hiperkeratoz, periodontal hastalik, tedavi
[Abstract:170] [PS-045]

Kronik Graniilomatdz Hastalik Tanisi1 Alan Hastalarin Klinik, Laboratuvar Ve izlem Sonuglari

Emine CiGdem Ozer?!, Zehra Sule Haskologlu?, Sevgi Bal', Candan islamoglu?, Caner Aytekin?, Esin
Figen Dogu’, Kamile Aydan Ikincioglu?! .

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, Allerji ve Immiinoloji Bilim Dali,
Ankara

2Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi Ve Hastaliklar1 Egitim Arastirma Hastanesi, Ankara

GIR1iS:Kronik graniilomatéz hastalik (KGH), nikotinamid adenin dinikleotit fosfat (NADPH) oksidaz sistemindeki
defektlere bagh olarak gelisen, tekrarlayan ve yasami tehdit eden enfeksiyonlar,artmis inflamatuvar yanit ve bazi
organlarda graniiloma olusumu ile karakterize, otozomal resesif veya X ‘e bagli gecis gosteren bir primer bir
immUn yetmezlik hastaligidir. Nitroblue tetrazolium testi veya DHR ile notrofil fonksiyonlarinin akim sitometrisiyle
denetlenmesi ile tani konulabilir.

Yéntem: Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji ve Allerji Bilim Dalinda 2004-2018 tarihleri arasinda
KGH tanisi alan 20 hasta ve izlem devam eden 12 hastanin; klinik, laboratuvar bulgulari ve izlemleri retrospektif
olarak degerlendirilmistir.

Bulgular: Olgularin median tani yasi 3,5 yas (16gun - 24yil), basvuru bulgulari; lenfadenopati(n:7), BCGitis(n:2),
apse(n:3), osteomyelit(n:2), tiiberkuloz(n:3), dermatomikoz(n:1), aspergillus(n:1), ve HLH(n:1)olarak saptandi.
Tum hastalara tani aldigi andan itibaren antibiyotik- antifungal profilaksi ve interferon gama tedavisi verildi. Dért
hastaya KIT yapildi, yeterli engrafman saglandi ve tiim klinik bulgularda iyilesme izlendi. KiT hazirliyi asamasinda
olan 2 hasta agir ve gok hizli seyirli sepsis ile kaybedildi.

Sonug: KGH olgulari erken gocukluktan eriskin doneme kadar herhangi bir yasta tekrarlayan enfeksiyonlarla tani
almaktadir. Tedavide antibiyotik ve antifungal profilaksi, interferon-gamma, inflamatuvar komplikasyonlarin
tedavisi yer almaktadir. Hematopoetik kék hiicre nakli ve gen tedavisini kuratifdir.

Anahtar Kelimeler: Kronik Granilomat®dz Hastalik, primer immun yetmezlik, fagositer hastalik
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[Abstract:198] [PS-046]

Kronik Graniilomatoz Hastaligi Olan Bir Olguda Allerjik Bronkopulmoner Aspergillozis

Zeynep Gokce Gayretli Aydin', Fazil Orhan?
1Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim Dali

Giris

Aspergillus tirleri dzellikle immiin siiprese hastalarda ciddi enfeksiyonlara neden olurlar. insanlarda invaziv
hastalik, invaziv olmayan hastalik ve asiri duyarlilik sendromu olmak (zere (g farkli hastalik grubuna neden
olurlar. Allerjik bronkopulmoner aspergilloz (ABPA) hava yollari mukozasinda yerlesen Aspergillus fumigatus’a karsi
asin duyarlihk reaksiyonlari sonucu gelisir. ABPA, astim ve kistik fibrozisli(KF) hastalarda gorilirken kronik
granllomato6z hastaligi (KGH) olanlarda tanimlanmamistir. Burada ABPA nedeniyle takip ve tedavi ettigimiz 13
yasinda KGH olan bir hasta sunuldu.

Olgu sunumu

6 ayliktan beri KGH tanisi ile takip edilen, interferon gama, itrakonazol ve TMP-SMX tedavisi kullanan hasta ates,
Okslrik, nefes darligi sikayetleriyle basvurdu. KGH tanisiyla takip edilen ablasi 6 ay 6nce invazif pulmoner
aspergilloz nedeniyle tedavi almis. Hastanin fizik muayenesinde atesi, takipnesi ve bilateral akciger bazallerinde
ralleri vardi.Akciger grafisinde bilateral radyoopasite artisi olan hastanin kontrastli akciger tomografisinde her iki
akciger parankiminde yaygin, birlesme egiliminde konsolidasyon ve buzlu cam alanlari izlendi. Hastaya seftriakson,
azitromisin, oseltamivir, TMP-SMX tedavileri baslandi. Takipneik seyreden ve saturasyon duls(kltigu olan hasta
yliksek akimli nazal kanil destedine alindi. Serum Ig E yuksekligi,eozinofili,deri testinde Aspergillus fumigatus
duyarhligi raporlanan hastaya, ABPA disinilerek 1mg/kg prednizolon ve vorikonazol baslandi. Tedavinin 48.
Saatinden itibaren hastanin saturasyonu dtizeldi. Takipnesi gerilemeye basladi. Yatisinin 13. giiniinde genel
durumu iyi olan hasta oral vorikonazol, sefuroksim aksetil ve prednizolon ile taburcu edildi.

Tartisma

ABPA daha cok astim, KF hastalarinda goriilse de KGH tanisi ile takipli hastalarda ampirik antibiyotik tedavisine
yanit vermeyen ve periferik yaymada eozinofilisi olan, pnémoni klinigi ile basvuran olgular ABPA agisindan
dederlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Kronik grantilomatdz hastalik, gocuk, allerjik bronkopulmoner aspergilloz
[Abstract:215] [PS-047]

Miliyer tiiberkiiloz ile ergenlikte tani alan kronik graniilomatoz hastalik

Melike Emiroglu?, Hasibe Artag?
1selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dahl

2gelguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve Immiinoloji Bilim Dali

Kronik granllomatoz hastalik (KGH) tekrarlayan, hayati tehdit eden bakteri ve mantar enfeksiyonlarinin géraldaga
kalitsal bir hastaliktir. Tipik olarak tekrarlayan piyojenik enfeksiyonlar hayatin ilk 1 yilinda gézlenmeye baslanir.
Nadiren klinik 10-20’li yaslarda kendini gosterir. Tuberklloz yine KGH’da sik gdrilen bir enfeksiyondur. Burada
daha 6nce tamamen saglikh olup, tlberkiloz tanisi aldiktan sonra aile hikayesinden yola cikilarak KGH tanisi
konulan 15 yasinda kiz hasta sunulmustur.

1 aydir varolan balgaml 6ksurik ve halsizligi 15 yasinda kiz hasta, 2 kir antibiyotik tedavisi almasina ragmen son
1 haftada 8 kg kayip ve AC grafisinde yaygin infiltrasyon olmasi Gizerine sevk edilmisti. Son 1 aya kadar anlamli
hastalik gegirmemisti. Anne babasi teyze cocuklari olup, ailede, bazilarinin kesin bazilarinin ise siipheli verem tanisi
aldidi; bazilarinin ise veremden kaybedildigi 6grenildi. Amcanin akraba olan ilk esinden dodan 2 kizi; ikinci
evlilikten (ayni kdyden) dogan 1 kizi veremden kaybedilirken, 1 kizi da verem tedavisi almisti; hepsinde de deri ve
mukozalarda sik tekrarlayan piyojenik enfeksiyon hikayesi mevcuttu. Hastanin toraks BT'sinde yaygin
mikronoddler infiltrasyon, konsolidasyon ve mediastinal lenfadenomegaliler gézlendi. BCG asi skari vardi, PPD testi
8 mm.idi. Miliyer tiiberkiiloz tanisi ile HRZ tedavisi baslandi. Immiin sistem taramasinda IgG1 19,900 mg/dL, DHR
testi ile stimulaston indeksi 3.2 bulundu. Amca kizinin 4-5 yasindan itibaren surekli piyojenik deri enfeksiyonlari
gecirdigi; 2008 yilinda akciger enfeksiyonu sebebiyle tetkik edildigi, empirik antitliberkiloz tedavinin baslandigi
2010 yilina kadar sikayetlerinin devam ettigi 6grenildi. Tetkik sonuglari hastamizinki ile benzerdi. Genetik
incelemede her ikisinde de NCF1 geninde homozigot mutasyon (exon 2’de gt delesyon) saptandi. Tuberkiloz
hastaligi tedavi edilen hasta kemik iligi nakli sonrasi kaybedildi.

Anahtar Kelimeler: kronik granitlomatdz hastalik, tliberkiloz, aile hikayesi, geg prezentasyon
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[Abstract:085] [PS-048]
Ayni Gen Farkh Fenotip: STIM1 Mutasyonu Tespit Edilen 7 Hasta

Cadman Tan, Begiim Ozbek, Elif Aytekin, Deniz Ayvaz, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Pediatrik Immiinoloji Bilim Dal

STIM1 kalsiyum transferinde yer alan sensor bir molekildir. STIM1/0ORAI1 proteinleri hiicre ici kalsiyuma bagli
mekanizmalarda rol almaktadir. STIM-1 proteini hicre membraninda var olan CREC kanali komponenti ORAI-1'i
aktive ederek hicre igine kalsiyum girisini saglar. Son dénemlerde STIM1 mutasyonu saptanan olgular
tanimlanmaktadir. Bu sunumda STIM1 mutasyonu saptanan ve farkli klinik prezentasyon gdsteren olgular
sunulmaktadir. Klinik 6zellikleri; 1:6 yil 10 ay kiz hasta; tekrarlayan akciger enfeksiyonu, higiltili gocuk ve besin
allerjisi tanilariyla izlenmis olgunun sugicedi enfeksiyonu sonrasi pnémoni, 1 yil sonra EBV'ye bagl lenfoproliferatif
hastalik gelistigi saptandi. 2:12 yasinda erkek hasta; oligoartiktiler JIA ve agammaglobulinemi tanisiyla takip
ediliyor. Immiinolojik degerlendirmesinde hemolitik anemi, trombositopeni, ishal ve lenfadenopati tespit
edildi.CD19 ve CD20’si dlistik olan hastanin STIM1 mutasyonu ile birlikte CD19 geninde de mutasyon oldugu tespit
edildi. 3:9 yas 7 ay kiz hasta; CD3 dusuklugu, dusuk kulak, retrognati ve lenfopenik oldugu gorildi. Torax BT'de
kaviter lezyon ve mediastinel LAP oldugu belirlendi. 4:10 yas 8 ay erkek hasta; Tekrarlayan akciger enfeksiyonlari
geciren hasta. 7 aylikken OIHA tanisi ile hematoloji béliminde takip edilmis. 1 yil ara ile iki defa sugicedi gegirmis.
Ciltte yaygin egzema, dislerde glriik ve ektodermal displazi olan hasta IVIG'ten yarar gérmus. 5:14 yil 2 ay erkek
hasta; Tekrarlayan miyokardit tanisiyla takip edilen hasta 2 defa viral USYE gecirmis. 6:14 yil 1 ay kiz hasta; Miks
konnektif doku hastaligi ve hipogammaglobulinemi, bilateral boyunda lenf nodlari mevcut.7: 10 yil 8 ay erkek
hasta; Sitopeni ve EBV pozitifligine bagh lenfodenopatiler saptandi. Yeni nesil teknolojiler ile birlikte klinik-
laboratuvar bilime ve hastalara 151k tutacaktir.

Anahtar Kelimeler: Hedeflenmis Yeni Nesil Dizileme, Fenotip, Genotip, STIM1
[Abstract:145] [PS-049]

iki Farkh Primer Immiin Yetmezlikte Kronik ITP'nin Iki Farkli Mekanizmaya Yoénelik Ilacla
Tedavisi

Ayse Metin!, Nese Yaralhi2, Namik Ozbek?, Ozlem Arman Bilir2

1saglik Bilimleri Universitesi,Ankara Gocuk Saghg: ve Hastaliklari,Hematoloji Onkoloji E.A.H,Gocuk
Immunoloji ve Alerji Klinigi

2gaghik Bilimleri Universitesi,Ankara Cocuk Saghg: ve Hastaliklari,Hematoloji Onkoloji E.A.H,Gocuk
Hematoloji ve Onkoloji Klinig

GIRIS: Otoimmiinite, immiin-regilasyon bozuklugunun bulgularindan biridir. Bazi primer immiinyetmezlik
hastalarinda, herhangi bir yasta ve hastaligin seyrinin herhangi bir ddoneminde otoimmiinite gelisebilir. Bunlar
arasinda otoimmiin sitopeniler siktir ve ITP ve OIHA bazi PIY’lerde hemen hemen her hastada goriliir( ALPS,
CVID, RAG1/2, PNP, ADA, DGS, WAS, STK4, CTLA-4, LRBA eks. gibi)

Bazi otoimmiin hastaliklar poligeniktir ve birkag genetik defekt immin disregiilasyondan sorumludur. Ancak PIY
gibi monogenik hastaliklarda immiinolojik toleransin bozulmasi bir proteinin olmamasina baghdir ve bu proteinin
fonksiyonu bilindiginden bu hastalikta immun toleransin nasil bozuldugu 6ngorilebilmektedir.

LRBA eksikligine baglh OR-CVID ve OR- kronik grantilomat6z hastalik tanili 2 hastamizda gelisen kronik ITP'de
sirasiyla CTLA-4 agonisti Abatacept ve trombopoietin reseptdr agonisti Eltrombopag kullanildi.

OLGU1:LRBA ekksikligi 4 yildir Kronik ITP ve Crohn hst. ile takipte.Azathioprin ve Sulfasalazin aliyor. IVIG,
Asiklovir, Triflukan ve baktrim profilaksisinde. 1 yil dnceye kadar IVIG ile tromb. sayisinda yeterli ytikselme
oluyordu. Direngli ITP nedeniyle tedavisi: Orencia 250 mg floc, Doz: 10 mg/kg/ hafta. VA: 30 kg, 2. Dozdan sonra
Trom. sayisi giderek artti, transflizyon gereksinimi kalmadi.

OLGU2:0R-KGH, 3 aylikken Candida perianal apsesi nedeniyle tani aldi. 5 y gecirdigi Aktinomikoz lenfadenitini
takiben gelisen ITP, 7 y kronik ITP tanisi aldi, epistaksis ve ekimozlari artti, sik IVIG ihtiyaci oldu 30 mg/kg
metilprednizolon ted sonrasi Salmonella sepsisine girdi 2 yil deltakortril tedavisinde trombosit refrakterligi devam
etti. ITP tedavisi: Eltrombopag(Revolade 25mg tb ) Doz: 1x25mg 2. Haftada plt: 59 000 oldu Hasta 3 yildir ted
altinda plt 80-100 000/mL olarak izleniyor

TARTISMA: PiY’de otoimmiinitelerin mekanizmalarinin iyi bilinmesi tedavinin de farkli ve etkin olmasini
saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: iTP, primer immiin yetmezlik, eltrombopag, abatacept
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[Abstract:217] [PS-051]
APECED Tanih Bir Olgu Sunumu

Aysegqiil Akarsu, Cagman Tan, Elif Soyak Aytekin, Deniz Cagdas Ayvaz, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, Cocuk Immunoloji bilim Dali, Ankara

GIRIS: APECED (AIRE defekti, otoimmiin endokrinopati, kandidiazis, ektodermal distrofi) klinik prezantasyonu
cesitlilik gosteren bir hastaliktir. Klasik triadi mukokiitanéz kandidiazis, hipoparatiroidizm ve adrenal yetmezliktir
ve hastalarin gogu diger klinik bulgularla prezente olmaktadir. Burada immin disregilasyon bulgulari olan ve yeni
nesil dizileme ile AIRE geninde mutasyon saptanan bir vaka tartisiimistir.

Olgu: 11,5 yasindaki erkek hasta gecirilmis artrit, tekrarlayan ishal ataklari, blylme geriligi nedeniyle poliklinige
basvurdu. Anne-baba arasinda birinci derecede akrabalik olan hasta oligoartikiiler JIA, kolit, biiyiime hormonu
eksikligi?, atipik kistik fiborozis? tanilari ile izleme alindi.13,5 yasindaki poliklinik basvurusunda nekrotizan
pnomoni tanisi aldi, akcigerde apse ve mediasten ve hiler bélgede biytmius lenf nodlari belirlendi. Pnomoni
tedavisi igin yatirilarak izlenen hastada izlemi sirasinda oral kandidiazis ve hiperglisemi gelisti, Tip 1 diyabet ve
Addison hastalig tanisi aldi. Ishali devam eden hastanin tekrarlanan kolonoskopisinde eozinofilik ileit saptandi.
Hastanin mevcut sikayetleri géz 6nliinde bulunduruldugunda immtn disregllasyonla giden primer immun
yetmezlikler disinildd. Yeni nesil dizileme(YND) ile AIRE geninde gergeve kaymasina yol agan insersiyon
saptandi. Sanger sekanslama ile dogrulandi. Hastanin izlemine devam edilmektedir.

TARTISMA: Otoimmunite, endokrin bozukluklar, tekrarlayan/agir enfeksiyon hikayesi olan hastalarda immin
disregllasyonla giden immin yetmezlikler 6n planda dustnidlmektedir. Ancak APECED hastalarinin %80‘inde
triadda tarif edilen bulgulardan farkl bulgu gértlmesi taninin gecikmesine ve ek otoimmiuin bulgularin gelismesine
neden olmaktadir. Hastanin izleminde otoimmiin ve enfeksiy®6z bulgulari ile birlikte, yapilan YND ydntemi ile tani
konuldu. Yeni nesil dizileme yéntemi hastalarin erken tanisini saglayarak takibinde kolaylik saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: AIRE, immiin disreglilasyon, otoimmiunite, mukokutandz kandidiyazis
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Tablo 1:Hastanin Onemli Fizik Muayene ve Laboratuvar Bulgular

Kilo:17,7kg (<3p)
Boy: 117,6cm (<3p, 3p:131cm)

. Kasektik

Fizik muayene Tiz ses
Immatiir yiiz goriiniimii
Comak parmak

Colyak antikorlart Normal

Ter testi Macroduct:41mmol/It, kantitatif 24mEq/It

FMF gen analizi E148Q/-
19G:2160 mg/dI

Immiinglobulin diizeyleri 1gA:349 mg/dl
IgM:108 Mg/dlI

NBT %100

Antikor yanit1 (Anti Hbs, AntiA, .

AntiB) Pozitif

CD3: %73 (1971/mm3)
CD4: %52 (1404/mm3)
Lenfosit alt grup analizi CD8: %26 (702/mm3)
CD16-56: %25 (675/mm3)
CD19: %20 (540/mm3)

Lenfosit aktivasyon testi Normal

Balgam kx: Candida albicans
Metisilin direngli S. aures
Pseudomonas aeruginosa

Mikrobiyolojik incelemeler Idrar kx: E.coli

Piiy kx: Pseudomonas aeruginosa
Klebsiella pneumonia
Streptococcus anginosus

Biiyiime hormonu uyart testi (L-

DOPA) Disiik

Anti GAD antikor 72,37U/1 (<1)

ACTH uyar testi Doruk kortizol diizeyi <20mcg/dl
Kronik inflamasyon gosteren 6zefagus biyopsileri, hafif siddette kolit

Endoskopi/kolonoskopi (201.6) S . . . . - .
Eozinofilik ileit, fokal aktif kolit, kronik gastrit, nonspesifik aktif
duodenit (2019)

AIRE geni, ekzon 2 de ¢.208_209insCAGG (p.Asp70fs) sonucu erken

Yeni nesil dizileme yontemi stop kodonu ve giidiik protein olusuyor.

kx: kiltiir
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[Abstract:218] [PS-052]

IgG4 iliskili hastalik ve lign6z konjunktivitli kiz hasta: rastlanti mi yoksa baglantili mi?

Melike Emiroglu!, Banu Bozkurt?, Halil Haldun Emiroglu3

1selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali
2gelguk Universitesi Tip Fakiiltesi Goz Hastaliklar1 Anabilim Dali

3Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali

IgG4-iliskili hastalik (IgG4-related disease), sistemik, fibroenflamatuvar bir hastalik olup farkl klinik gériinimlere
sahiptir. IgG4-RD 6zellikle eriskinlerde tanimlanmistir, cocuk vaka bildirimi giderek artmaktadir. IgG+-RD herhangi
bir organi tutabilir, pankreas ve géz (6zellikle géz yasi bezleri) en sik tutulan organlardir. Konjenital plasminojen
eksikligi tip I, nadir gorilen otozomal resesif gegisli hastalik olup lignéz konjunktivite yol acar. Burada IgG4-RD’e
bagli kronik pankreatit ve ligndz konjunktivit birlikteligi saptanan kiz hasta sunulmustur.

Akut pankreatit atagiyla basvuran 7 yasinda kiz hasta, son 1 yilda 2 kez pankreatit atagi gecirmisti, ayni zamanda
plazminojen eksikligine bagli ligndz konjunktivit tanisiyla takipli idi. Ebeveyni 2.dereceden akraba idi. Hastanin
takibi sirasinda kolanjit, pnémobili, hepatit ve interstisyel akciger hastaligi gelisti. Tekrarlayan pankreatit ataklari
sebebiyle istenen PRSS-1 geninde heterozigot mutasyon (herediter pankreatit geni) pozitif iken diger otoantikorlar
negative bulundu. Serum IgG4 dlzeyi ¢ok ylksekti (>150 mg/dL). Umehara ve ark.ca tanimlanan tani kriterlerine
goére kesin IgG4-RD tanisi konuldu. Metilprednizolon ve azatiopurin baslandi. Hasta 2 yildir kismi cevap ile takip
edilmektedir.

Bilgimize gore, daha 6nce literatiirde bir eriskinde IgG4-RD’e bagli ligndz konjunktivit bildirilmistir. IgG4-RD'in
patogenezi tam olarak bilinmemekle beraber IgG4 pozitif plazma hticrelerinin dokuda birikimi énemli bir bulgudur,
CD4+ sitotoksik T hicreleri de fibrosis olusumunda énemli rol oynar. Plasminojen eksikliginde ise, fibrin yikiminda
bozukluk vardir, vlcutta birikir, enflamasyona ve lign6z olusumlara yol acar. Her iki hastaligin patofizyolojisinde de
lenfositler ve plazma hicresi ana rolQ Ustlenir. Her iki hastalik arasinda gergek bir bagin olup olmadiginin
belirlenebilmesi igin ileri galismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: 1gG4 iliskili hastalik, tekrarlayan pankreatit, lignéz konjunktivit, gocuk
[Abstract:220] [PS-053]
Otoimmiin Poliendokrinopati Kandidiyazis Ektodermal Displazi (APECED): U¢ Olgu Sunumu

Ziilfikar Akelma!?, Ferda Ozbay Hosnut?, Meliksah Keskin3, Giilseren Sahin2, Semra Getinkaya3, Caner
Aytekin?

1Ankara Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklar1 Klinigi, Ankara

2Ankara Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Gastroenteroloji Boéliimii, Ankara

3Ankara Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

Giris:

Otoimmuiin poliendokrinopati-kandidiyazis-ektodermal displazi (APECED) veya otoimmin poliendokrinopati tip 1
(APS-1) otoimmun reglilator gendeki (AIRE) fonksiyon kaybina neden olan mutasyonlar sonucu gelisir. AIRE geni
santral immunolojik tolerans ve otoimmuniteyi dnlemede gdrev alir. Kalitim otozomal resesiftir, ancak otozomal
dominant olgular da bildirilmistir. Baslica bulgulari kronik mukokitanéz kandidiyazis, otoimmun hipoparatiroidi ve
Addison hastaligi olsa da gok sayida organi etkileyebilir. Tani AIRE geninde mutasyon analizi ile konulur. Burada
mukokiltanéz kandidiyazis ve goklu otoimmin hastaliklari olan 3 olguyu sunduk.

Olgu:

Uc olgunun (2 erkek, 1 kiz); ebeveyn akrabalidi, cilt/mukoza kandidiyazisi ve farkl organ tutulumu olan otoimmin
bulgulari vardi. Ayni zamanda bir olguda trizomi 21 ve diger olguda ise aspleni vardi. Olgularin klinik 6zellikleri,
immunolojik incelemeleri ve AIRE gen analizleri tablo 1’de sunulmustur.

Tartisma:

APECED cilt ve mukozal kandidiyazis, tirnak distrofisi ve otoimmin endokrin ve endokrin-disi problemler ile
seyreden bir hastaliktir. Bu hastalara erken tani konulabilmesi igin klinik bulgularinin bilinmesi ve taninmasi
onemlidir. Otoimm{n problemlerin bazilari zamanla ortaya giktigindan hastalarin diizenli olarak izlenmesi gerekir.
Son zamanlarda dominant negatif AIRE mutasyonlari tanimlanmistir. Bu hastalarda siklikla daha geg baslangigh,
pernisiyéz anemi, vitiligo veya izole endokrinopati gibi sinirli organ tutulumu gdsteren daha hafif seyirli bir klinik
tablo vardir. Heterozigot AIRE gen mutasyonu tasiyan Gglncl olgumuz buna bir érnektir. Bu olgular nedeniyle,
klasik immun yetmezlik tablosundan farkl olarak otoimmunite ile basvuran hastalarin APECED sendromu agisindan
incelenmesi ve birden fazla organ problemi olan bu hastalarin multidisipliner olarak izlenmesi gerektigini
vurguladik.

Anahtar Kelimeler: Otoimmin poliendokrinopati-kandidiyazis-ektodermal displazi, AIRE geni, otozomal resesif, otozomal
dominant
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Olgularin Kklinik 6zellikleri, immiinolojik ve genetik ozellikleri

Yas (yil)
Cinsiyet
Ebeveyn akrabaligi

Aile oykiisii

Semptom ve Bulgular

BK (mm3)

TLS (mm3)

TNS (mm3)

Hb (gr/dl)

MCV (fl)

PLT (mm3)

1gG (mg/dl)

IgA (mg/dl)

IgM (mg/dl)

IgE (U/ml)
Anti-HBs
Anti-Rubella IgG
Anti-A/B titresi
CD3+CD56-16- (%)
CD3+CD4+ (%)
CD3+CD8+ (%)
CD3-CD56-16- (%)
CD19+ (%)
HLA-DR+ (%)

AIRE mutasyonu

1. Olgu (H.K))
8.5
Kiz

1.derece

Kuzende APECED

Kutano6z kandidiyazis
Tirnak distrofisi
Alopesi areata
Hipoparatiroidi
Keratopati

Pernisiydz anemi
Atrofik glossit
Gastrik metaplazi

H. pilori (+)
Otoimmiin hepatit

7,220

2,940

3,720

11,7

105

296,000
1780 (837-1,243)
193 (66-150)
145 (54-140)
<18

Negatif
Pozitif
Anti-B 1/64

Homozigot
€.261 273delinsTGAA

2. Olgu (S.S.B.)
12.5

Erkek

1.derece

Anne: Hipotiroidi
Baba: Tip 2 DM

Oral monilyazis
Hipoparatiroidi
Hasimato tiroiditi
Addison hastalig1
Atrofik glossit
Vitiligo
Koryoretinal atrofi
Biiytime hormon eksikligi
Prediyabet

Kronik gastrit

H. pilori (+)
Aspleni

9,100

2,600

5,400

10,8

81,9

520,000
1540 (907-1,958)
240 (96-465)
107 (83-282)
<18

Pozitif
Pozitif
Anti-A 1/64
62

37

22

11

25

26

Homozigot
IVS3-3C>G
C464-3C>G

3. Olgu (S.G.A))
155
Erkek

2.derece

Baba: Kolon Ca

Trizomi 21
Hasimato tiroiditi
Alopesia totalis
Vitiligo

Gastrik atrofi

5,710

2,020

3,110

14,2

86,6

329,000

1400 (876-2,197)
138 (100-447)
34,9 (75-448)
<18

Pozitif
Negatif
Anti-A 1/64
76

37

35

18

5

7

Heterozigot
€.1569¢c>G(p.H523Q)
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[Abstract:222] [PS-054]

Primer Immun Yetmezlik Tanisi Olan Hastalarin Romatolojik Prezentasyonlari

Berna Uzunoglu!, Deniz Cagdas Ayvaz?, Feyzi ilhan Tezcan?
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatri/Ankara
2Hacettepe Universitesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Immiinoloji Boliimii/Ankara

Giris:

Primer immuin yetmezlikler (PIY), immiin sistemdeki etkili molekdillerin eksiklikleriyle karakterize heterojen bir
hastalik grubudur. Baslica klinik prezantasyonlari enfeksiyona karsi yatkinligin olmasi, otoimmun hastalik, aleriji,
inflamasyon, lenfoproliferasyon ve malignite edilimidir. PIY de immiin disregiilasyon olmasi nedeniyle romatolojik
hastalik riskinde de artis gériilmektedir. Calismamizin amaci PIY de romatolojik bulgusu olan hastalari
dederlendirmek ve hangi romatolojik hastaliklarin eslik ettigini belirlemektir.

Metod:
Immuiinoloji Poliklinigi'ne 2018 Ocak-Aralik arasinda basvuran romatolojik hastalik tanisi olan PIY hastalari
calismaya dahil edilmistir.

Bulgular:

Calismaya 17 hasta (E/K: 6/11) dahil edilmistir. Hastalarin %58'inde anne-baba arasinda akrabalik vardir. En sik
basvuru sekli sirasiyla cilt bulgularn(dokintl, pannikilit)(n=8), tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonu(pnémoni,
bronsit)(n=5), halsizlik ve eklem agrilarn seklindedir. Hastalarin %23'linde splenomegali vardir. En sik eglik eden
romatolojik hastaliklar sistemik lupus eritematozus, poliarteritis nodoza ve romatoid artrit olarak gérilmustir.
Eslik eden diger romatolojik hastaliklar; Churg Strauss send. Dermatomyozit ve diskoid lupus eritematozustur.
Laboratuvar bulgularindan en sik gortleni lenfopeni(n=9) ve hipogammaglobulinemidir(n=9). Hastalarin takip
sonundaki PIY tanilari yaygin dedisken immun yetmezlik CVID(n=7), adir kombine immun yetmezlik(SCID)(n=2),
STK4 defekti(n=1), X'e bagli agammaglobulinemi (XLA)(n=1), C1q eksikligi(n=1), kronik grantilomatoz
hastalik(KGH)(n=2), Hiper IgM sendromu(n=1), ikaros defekti(n=1) olarak belirlenmistir.

Sonug:

Romatolojik hastaliklarin primer immun yetmezliklerle birlikteligini gosteren literatiirde az sayida galisma
mevcuttur. Klinigimizde takipte olan romatolojik hastaliklarin eslik ettigi PIY olan hastalarda literatir ile uyumlu
sekilde, en sik cilt bulgularn eslik etmistir. Bu hastalarda eglik eden allerjik hastalik ve malignite gibi dider sistem
hastaliklar da yiksek oranda goéridlmdastar.

Anahtar Kelimeler: primer immun yetmezlik, romatolojik hastalik, lenfoproliferasyon
[Abstract:223] [PS-055]

Primer Immiin Yetmezlige Ikincil Hemofagositik Lenfohistiyositoz Tanili Vaka Serisi

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

Giris: Hemofagositik lenfohistiyositoz (HLH), kontrolsiz ve asiri immin yanit nedeniyle olusan mortalitesi ylksek
bir sendromdur. HLH, birincil olarak genetik bozukluklar ve primer immin yetmezlikler (PiY), sekonder olarak ise
enfeksiyonlar, maligniteler, metabolik ve otoimmiin hastaliklar nedeniyle ortaya gikmaktadir.

Hasta-Metod: 20010-2017 arasinda Cocuk immiinoloji Klinigi'nde takip edilen PIY tanili olup HLH gelisen 11 hasta
sunulmaktadir.

Olgu: Chédiak-Higashi (n=1), Griscelli tip 2 (n=5), agir kombine immiin yetmezlik (AKIY) (n=2), CD27 defekti
(n=1), EBV ile iliskili lenfoproliferatif hastalik (EBV-LH) (n=1), yaygin dedisken immin yetmezlik (n=1) tanih
toplam 11 hasta (E / K: 8/3) vardi. HLH semptomlarinin baslangig yasi median 21 (3.0-69.8) ay idi. Alti hastaya
stit cocugu déneminde tani kondu. Tedavi olarak HLH-2004 protokoll baslandi. Dért hastaya intratekal tedavi, (g
hastaya hematopoetik kék hiicre nakli (HKHN) uygulandi. Dért hasta (36.4%) HLH nedeniyle kaybedildi. Tim
hastalarda ates, splenomegali ve kemik iliginde hemofagositoz vardi. Griscelli tip 2/Chédiak-Higashi tanili olmayan
hastalar HLH sonrasinda daha fazla mortal seyretmisti (p = 0.015). Hastalardaki serum fibrinojen dizeyi ile
intratekal tedavi alma arasinda negatif bir korelasyon vardi (r=-0,657, p=0,028).

Sonug: HLH'de erken tani ve tedaviye erken baslanmasi prognoz igin oldukca énemlidir. P1Y tanili hastalar HLH'ye
yatkindir ve bu hastalar igin HKHN kesin tedavi yontemidir.

Anahtar Kelimeler: Hemofagositik Lenfohistiyositoz, Hematopoetik Kdk Hiicre Nakli
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[Abstract:228] [PS-056]

CD70 Eksikliginde Diisiik Plazmasitoid Dendritik Hiicre Sayisi ve Baskilanmis Tip-1
Interferon Yanitlan

Basak Kayaodlu!, Naz Siiriicii!, Biisranur Geckin!, Sule Haskologlu?, Candan islamoglu?, Sevgi Bal?,
Figen Dogu?, Aydan ikinciogullari2, Mayda Giirsel!

10rta Dogu Teknik Universitesi, Biyolojik Bilimler Boliimii, Ankara, Tiirkiye

2Ankara Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

CD70 eksikligi, Epstein-Barr virlistine (EBV) yatkinlikla seyreden lenfoproliferasyon ve Malign Lenfoma ile
karakterize bir kombine immin yetmezliktir. Bu calismada, CD70 eksikligi bulunan 3 hastada antiviral yanit
olusumunda goérevli hiicreleri ve interferon Gretimine yol agan ligandlara gelisen immUn yanitlari inceledik. EBV'nin
immun sistem tarafindan taninmasinda ve yeterli yanit olusturulmasinda plazmasitoid dendritik hiicreler (pDC)
6nemli bir rol oynamaktadir. Bu virlse ait niikleik asitlerin, pDC’lerdeki TLR’lari aktive etmesiyle olusan IFNa
yaniti, antiviral yolaklari uyarmakta ve EBV enfeksiyonlarina karsi badisiklik gelismektedir. Bu calismada, CD70
eksikligi olan 3 hastada pDC sayisinin saglikli kontrollere kiyasla yaklasik 2 kat azalmis oldugu gézlenmistir. TLR7
ile TLRIY ligandlariyla uyarilma sonucu gelisen IFNa yanitinda da dlsuklik oldugu bulunmustur. Bu sonug, IFNa
Uretimindeki dusukligan pDC sayisindaki azalmayla iliskili oldugunu distndirmektedir. Hastalarda IFNa uyarimi
sonrasi gelisen Statl fosforilasyonu da arastirilmistir. Fosfo-Statl seviyesinin kontrollere kiyasla daha ylksek
oldugu saptanmistir. Buna karsin, rekombinant IL-6 ile indliklenen fosfo-Stat3 dlizeyleri ise saglikh kontrollere
kiyasla daha dlsik olarak bulunmustur. Stat5 fosforilasyonunda disreglilasyonu distindiirecek herhangi bir
dedisiklik gorilmemistir. Stat1/Stat3 ekseninde disregiilasyon saptanmasinin ardindan Th1/Th2/Th17 ve Treg
belirteci olarak PMA/iyonomisin’e verilen IFNy, IL-4, IL-17 ve IL-10 Uretimi incelenmis, tim efektor yardimcl T
hlcre yanitlarinda saglikli kontrollere oranla azalma oldugu goérilmusttr. Bu veriler, CD27/CD70 aracili sinyal
iletiminin yardimci T hiicre baskalasmasinda 6nemli rolt oldugunu géstermektedir.

Ozet olarak, bu galismadaki en &nemli bulgumuz CD70 eksikligi olan 3 hastada pDC sayisinin azligi ve buna bagli
olarak TLR ligandlarina olan IFNa yanitinin diisiik olmasidir. Bu bulgular, CD70 eksikliginde EBV enfeksiyonlarina
karsi duyarhlidi agiklayabilmesi agisindan 6nemlidir.

Bu Arastirma TUBITAK 3155125/3155131 kodlu proje tarafindan desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: CD70 Eksikligi, EBV enfeksiyonu, Plazmasitoid Dendritik Hiicre, Tip-I Interferon
[Abstract:248] [PS-057]

EBV iliskili Burkitt Lenfoma ile Basvuran Cytotoxic T Lymphocyte-Associated Antigen (CTLA)
4 Eksikligi Olgusu

Avniye Kiibra Baskin!, Zehra Sule Haskologlu!, Candan Islamoglu?, Helen C. Su?, Figen Dogu?!, Aydan
ikinciogullari!

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi,Cocuk immunoloji ve Allerji BD,Ankara

2Laboratory of Clinical Immunology and Microbiology, NIAID, NIH, Bethesda, United States

GIRIS

Regulatdr T hiicreler(Treg), periferal self tolerans ve immun yanitin dizenlenmesinden sorumlu,timustan kéken
alan, 6zellesmis hicrelerdir.Ylzeylerinde yer alan koinhibitér molekullerden biri olan CTLA-4 (Cytotoxic T
Lymphocyte -Associated Antigen-4) eksikliginde, kontrolsiliz effektdr T hlicre yaniti ve anormal Treg hiicre
fonksiyonu izlenir. Klinikte otoimmun sitopeni, hipogamaglobulinemi, enteropati, lenfoproliferasyon gorilir. Nadir
olgularda hastaligin ilk semptomu olarak lenfomalar izlenebilir. Bu calismamizda lenfoma ile basvuran, CTLA-4
eksikligi tanisi alan bir hastamizi sunuyoruz.

OZET

Sol submandibuler ve bilateral aksiller lenfadenopati nedeniyle gocuk onkoloji klinigine basvuran hastanin lenf
nodu biyopsisinde Burkitt lenfoma saptanmasi ve EBV PCR pozitifligi izlenmesi lizerine primer immin yetmezlik
zemininde gelisen lenfoma siiphesiyle klinigimize danisildi. Oykisiinden; 1,5 yasindan beri sik enfeksiyon gecirdigi
(3 kere pnémoni, 10 kere bronsit, sik otit ve sinlizit), astim nedeniyle tedavi aldigi 6grenildi. Soy gegmisinde
akrabalik 6ykisi olan hastanin immiin tetkiklerinde Ig G ve Ig M dederlerinde yasina goére distklik saptandi.
Periferik kan lenfosit analizinde belirgin patoloji izlenmedi.T ve B lenfosit alt grubu analizinde; Naive Th ve Naive
Tc hucrelerde,Switched memory B ve Marjinal zone B hiicrelerde dusiklik izlendi. Hipogamaglobulinemi, sik
enfeksiyon, akrabalik ve malignitesi olan olgunun genetik analizinde CTLA -4 geninde mutasyon saptandi. Burkitt
lenfomasina y6nelik kemoterapisi tamamlanan hastaya abatacept tedavisi basland.

SONUC

EBV enfeksiyonuna yatkinlikla seyreden pek gok immun yetmezlik tanimlanmistir. EBV iliskili lenfomal hastalarda
bu immin yetmezliklere ek olarak immin disregiilasyonla seyreden yeni genetik defektler de olabilecedi g6z
6ntnde bulundurulmalidir.

*Bu calisma TUBITAK 1003-315S125 numarali proje kapsaminda desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: Burkitt lenfoma, CTLA 4 eksikligi, EBV, immun disregtilasyon
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[Abstract:083] [PS-058]

Kistik Fibrozis ile Karisan Agir Kombine Iimmiin Yetmezlik Olgusu

Emine Vezir!, Duygu Aldag?, Ayse Metin3

1saghk Bilimleri Universitesi, Ankara Saglhk Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk immiinolojisi ve
Alerjik Hastaliklar, Ankara

2gaghik Bilimleri Universitesi, Ankara Saglik Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk Saghg: ve
Hastaliklari Klinigi, Ankara

3saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Hematoloji Onkoloji Saghk
Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerjik Hastaliklar Klinigi, Ankara

Giris: Adir kombine immun yetmezlik bir pediatrik acildir. Tek kiratif tedavisi hematopoetik kék hiicre naklidir.
Burada tekrarlayan akciger enfeksiyonu ve malnutrisyon nedeniyle dismerkezde kistik fibrozis distntlerek tedavisi
baslanan agir kombine immun yetmezlik olgusu sunulmustur.

Olgu: Aralarinda birinci derece kuzen evliligi olan anne-babadan dodgan 11 aylik erkek olgu dismerkezde kistik
fibrozis tanisi ile takip edilirken solunum yetmezligi olmasi yogunbakim ihtiyaci olmasi nedeni ile hastanemize
kabul edildi.

Oykiiden 4 aylik olana kadar herhangi bir saglik problemi olmadi§i 4 ve 8 aylik yas araliinda tekrarlayan akciger
enfeksiyonlari nedeniyle 4 kere hastanede yattigi, 9 aylikken yatisinda malnutrisyon, alt solunum yolu
enfeksiyonu, coklu antibiyotik tedavisi altinda kliniginde dizelme olmamasi, hipoalbuminemi ve KCFT yuksekligi
olmasi nedenleriyle kistik fibrozis dlislinildigu ve kreon tedavisi baslanildigi 6grenildi. Hastanin izleminde solunum
sikintisinin diizelmemesi nedeni ile hastanemize sevk edildigi 6grenildi.

Basvuruda solunum yetmezligi, monilyazisi ve bliyime gelisme geriligi vardi. Akciger grafisinde timus golgesi
yoktu. Mutlak lenfosit sayisi 1000, immuinglobulin dederleri agamaglobulinemik dlizeyde saptandi. Agir kombine
immin yetmezlik distnilerek intravendz immuinglobulin tedavisi flukonazol ve bactrim profilaksileri baglandi. Flow
sitometri sonucunda T (-) B(-) NK (+) AKIY tanisi kondu.

Tartisma: Agir kombine immun yetmezlik bir pediatrik acildir. Tanisi organ hasari ve malnutrisyon bulgulari
gelismeden koyuldugu taktirde tek kiiratif tedavi olan hematopoetik kok hlicre nakli basarisinin daha yliksek
oldugu bilinmektedir. Olgumuzda sik tekrarlayan ve kolay tedavi edilemeyen akciger enfeksiyonlari, biyiime
gelisme geriligi, lenfopeni gibi immun yetmezligi destekleyen bircok bulgusu olmasina ragmen immin yetmezlik
dusinudlmemisti.

Tekrarlayan enfeksiyonlari olan hastalarda dncelikli olarak immin yetmezlik distnUtlmelidir. Ayrica tam kan
sayiminda lenfosit sayilari her zaman dikkate alinmahdir.

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immin yetmezlik, cocuk, kistik fibrozis
[Abstract:086] [PS-059]

Primerinde Netherton Sendromu Olan Hastada Hemsirelik Bakimi

Irem Ates, Fatma Gékge
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi,Pediatri Ana Bilim Dali,Ankara

GIRIS:Netherton sendromu otozomal resesif gegisli insidansinin yaklasik 1/200.000 civarinda oldugu tahmin edilen
bir iktiyozis tipidir. Deride kirmizi renkli kuruma-pullanma plaklar, kil yapisinda bozukluk,allerjik hastaliklara
yatkinlik GglUsiyle karakterize genetik bir sendromdur.

Vaka: 32 yasindaki annenin G1Y1 36+5 haftalik C/S ile 2900 gr dogan kiz hasta,dogumdan sonra deri ve
mukozalarinda eritemli-skuamli dokintl olmasi,ates,IgE yliksekligi sebebiyle Netherton sendromu tanisi almis olup
Immiin yetmezlik? Epidermolizis Biilloza ? On tanilariyla kurumumuza sevk edilmistir.Netherton Sendromuyla
birlikte SCID oldugu da netlesen hastamizin ply kiltiinde Greme olmasi sebebiyle uzun slire antibiyotik tedavisi
almis.Bu sebepten adiz iginde yaralari olusmus ve diizenli agiz bakimi saglanmistir.Bélimimuzde izlenip taburcu
edilen hastamizin figkirir tarzda kusmalari olmasi Gzerine dehidratasyon bulgusuyla yeniden yatisi yapildi.Yatisi
oldugundan itibaren sagli derisinde kalin tabakali konaklar olan hastamiza gtinlik ilik suyla banyo
yaptiriimasi,banyo sonrasi viicudunu siirekli vazelinle nemlendirilmesi gerektigi anlatiimistir.El hijyenini saglayip
dokilen derileri vicuttan uzaklastirmasinin 6nemi belirtilmistir.Hastaya santral vendz katater takilmasinin ardindan
bir stire sonra septik sok gelismis olup yogun bakimda yatisi olmus ve trakeostomi acilarak solunum destegi
saglanmistir.Aspirasyon riskini dnlemek icin Nazogastrik sonda ile beslenmesi siirdirilmistiir.Once bolus seklinde
beslenmesi planlanan hastamizin dengesiz ve hizli kilo alimi olmasi (izerine driple beslenmeye gecilmistir.Yataga
bagimh hastada basi yarasi olusumunu énlemek icin en az 2saatte bir pozisyon dedistirmesi gerektigi,yatak
garsaflarinin dizenli olarak dedistirilip,kuru temiz ve kivrimsiz olmasina dikkat etmesi aileye anlatilmistir.Sik
solunum sikintisi sebebiyle tekrarlayan yatislari olan hastamizin akciger kapasitesini arttirmak igin postural drenaj
hakkinda bilgi verilmistir.

Sonug: IVIG tedavisini almak igin 21 glinde bir servise yatan hastamizin derisinin daha iyi durumda oldugu
g6zlemlenmistir.

Anahtar Kelimeler: SCID, Netherton sendromu
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Netherton Sendromlu bebek hasta
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[Abstract:087] [PS-060]
DOCKS8 Mutasyonuna Bagh Hiper IgE Sendromlu Olgularda izlem Sonuclari

Omer Akcal, Selime Ozen, Ilke Taskirdi, idil Akay Haci, Canan Sule Karkiner, Sait Karaman, Semiha
Bahg_eci, Nesrin Giilez, Ferah Genel . .
S.B.U. Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Klinigi, Izmir

GIRIS

DOCK8 mutasyonuna bagli Hiper IgE sendromu (HIES), serum IgE yiiksekligi, yineleyen cilt abseleri, piyojenik
enfeksiyonlara yatkinlik, viral kiitan6z lezyonlar, agir egzema ile karakterize bir kombine immun yetmezliktir.
Calismamizda DOCK8 mutasyonuna bagl HIES tanili olgularimiz retrospektif olarak dederlendirilmistir.
MATERYAL VE METOD

Hastanemiz Cocuk Immiinoloji Kliniginde genetik analiz ile DOCK8 mutasyonu saptanan 14 HIES tanili olgu
calismaya dahil edildi. Hastalarin demografik 6zellikleri, klinik bulgulari, laboratuvar ve radyolojik verileri ile izlem
ve tedavi sonuglari dosyalarindan incelenerek kaydedildi. Hastalarda saptanan otoimmiunite, malignite ve atopik
bulgular degerlendirildi.

BULGULAR

Olgularin %64,2'si erkek (n=9), %35,7'lG kiz (n=5) idi. Ortalama yas 10,2+4,9 yil, takip sliresi 54,7+46,4 ay,
semptom yasi 65,3+£52,7 ay olarak belirlendi. Tim hastalarda egzema mevcuttu. Olgularin %35,7'sinde (n=5)
besin alerjisi; %28,5'inde (n=4) tekrarlayan hisilti gibi atopik hastalik eslik etmekteydi. Sadece egzema yakinmasi
ile bagvuranlar vakalarin %21,4'tnt (n=3) olusturmaktaydi. Dider olgularda tekrarlayan solunum yolu ve cilt
enfeksiyonlari eslik etmekteydi. Eozinofil sayilari 470/mm3-37300/mm3, serum IgE dlizeyleri 116 kU/L->5000
kU/L arasinda belirlendi. Bir olgu disindaki diger tim hastalarda CD4 lenfopeni saptandi. Bir olguda izlemde
gastrointestinal stromal timér gelisti. Bir olgu ise ailenin kabul etmemesi nedeniyle KiT yapilmaksizin izleme
alindi. iIki hasta kemik iligi nakli (KIT) sonrasi, bir hasta ise nakil bekleme siirecinde kaybedildi. Yedi hastaya
basaril bir sekilde KIT yapildi ve klinik bulgularda diizelme izlendi. iki olgunun halen kemik iligi nakil hazirliklari
devam etmektedir.

SONUGC

DOCKS eksikligi olgular igin erken tani ve uygun tedavi yénetimi ile KIT uygulanmasi yasam kalitesi ve siiresi
acisindan énem tasimaktadir. Klinigimizde takipli 14 olgunun %50’sinde KiT sonrasi izlem sonuglan yiiz
gulddrtcadur.

Anahtar Kelimeler: DOCK8, HIPERIGE, KOMBINE IMMUN YETMEZLIK, KiT
[Abstract:092] [PS-061]
‘Wheezy Infant’ Tanisi ile izlenen Bir Hastada Ada Eksikligi

Begiim Ozbek!, Sevil Oskay Halagh!, Pinar Giir Cetinkaya!, Nalan Yakici2, Saliha Esenboga?, Halil Tuna
Akar!, Cagman Tan!, Deniz Gagdas Ayvaz!, Ilhan Tezcan!

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali immiinoloji
Boliimii/ANKARA

2Karadeniz Teknik Universitesi Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali/TRABZON

Adenozin deaminaz (ADA) purin yikim yolaginda rol oynayan bir enzimdir. Eksikliginde toksik metabolitler birikerek
organizmada basta immiin sistem olmak lizere pek cok sisteme olumsuz etkilerde bulunmaktadir. immiin sistemin
etkilenmesi sonucunda agir kombine immiin yetmezlik (SCID) tablosu ortaya cikmaktadir. Burada 'wheezy infant'
tanisi ile izlenen, basvurusunda nétropeni ve belirgin CD4+T lenfopeni saptanan ADA- SCID tanisi alan bir olgu
sunulmaktadir. 1,5 yasinda erkek hasta, Hacettepe Universitesi Immiinoloji Bélimiine ates, dksiiriik ve solunum
sikintistyla basvurdu. Birinci dereceden kuzen evliliginden dogan hastanin éykisiinde, 6. aydan itibaren solunum
sistemiyle ilgili sikayetlerinin basladigi ve 9 aylikken 'wheezy infant' tanisi konularak inhaler steroid ve
bronkodilatator tedavisi aldigi belirtildi. Birkag kez dis merkezde hospitalize edilen hasta, tekrarlayan akciger
enfeksiyonu tanisi aldi ve yatirilarak izlendi. Fizik muayenede kaba ronkusleri olan hastanin, toraks BT'de buzlu
cam dansitesinde alanlar ve nodiller saptandi. Belirgin CD4+T lenfopenisi saptanan hasta kombine immun
yetmezlik yéninden arastirildi. Flow-sitometri calismalari sonucu CD40 ekspresyonu dUlisik tespit edildi. Genetik
analiz sonucu, ADA geninde homozigot ¢.302G>A mutasyonu saptandi. ADA-enzim ve metabolit seviye
Olgclimlerine gére dederlerin SCID diizeyinde oldudu tespit edildi. Hastaya ADA-enzim tedavisi baslandi. Yasamin
erken déneminde tekrarlayan solunum sistemi manifestasyonlari olan hastalarda, primer immun yetmezlikler akla
getirilmelidir. Belirgin olarak lenfopenik seyreden hastalarda, 6zellikle ADA eksikligi dislinilmesi gereken olasiliklar
icerisinde yer almalidir.

Anahtar Kelimeler: ADA, enzim replasman tedavisi, SCID, yeni nesil dizileme
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[Abstract:098] [PS-062]

IL21R defektine baghh kombine immiin yetmezlik zemininde gelisen marjinal zone lenfomali
olgu

Nazan Tokmeci!, Neslihan Edeer Karaca!l, Eda Ataseven?, Ayca Aykut3, Asude Durmaz3, Giizide Aksu?,
Ozgiir Cogulu3, Nazan Getingiil?, Necil Kiitiikgiiler!

1gge Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari ABD, immiinoloji BD, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari ABD,Cocuk Onkoloji AD, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi,Tibbi Genetik AD, Izmir

Interldkin-21 reseptdr (IL-21R) genindeki defektler primer immiin yetmezlidin yeni tanimlanan nedenlerindendir.
IL-21R defektleri dogal ve adaptif bagisiklik sisteminin bltln hlicrelerinin fonksiyonlarini etkileyerek kombine
immin yetmezlik tablosuna neden olmaktadir.

Alti yasinda kiz hasta hastanemize yenidogan déneminden sonra baslayan kronik ishal ve son U¢ aydir tim
vicudunda yaygin dokintl yakinmasiyla basvurdu. Dort yasinda direncli ates ve solunum sikintisi olan, entlibe
edilip cocuk yogun bakimda izlenen olguya CMV pnémonisi ve kombine immun yetmezlik tanisi konuldugu
ogrenildi. Dlizenli antibiyotik profilaksisi ve intraven6z immunglobilin(IVIG) tedavisi baslanan olgunun klinigimize
basvurmadan (i¢ ay énce tiim viicudunda yaygin dékiintileri olusmustu. izlendigi merkezde yapilan deri biyopsisi
leukemia cutis ile uyumluydu. Basvuruda fizik muayenede boyunda, aksiller ve inguinal bélgede lenfedenopatileri,
laboratuvar incelemelerinde sinirda hipogammaglobulinemi ve CMV DNA pozitifligi (3881 kopya/ml) mevcuttu.
Lenfosit alt gruplari normaldi. Diskida Cryptosporidium parvum pozitifti. Olgunun yapilan lenf nodu biyopsisinde
marjinal zone lenfoma (EBV negatif) saptandi. Yeni nesil dizileme temelli Ion AmpliSeq™ Primer Immun Yetmezlik
Panelinde homozigot IL21R c.132delC(p.Ser45fs) delesyonu gériildi. ik kez tanimlanan bir mutasyondu.

Bu olgu tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari, kronik ishal, kriptosporidium parvum infeksiyonu, kronik
karaciger hastalidi, sklerozan kolanjit ve malignite seklinde klinik bulgu veren hastalarda IL21R defektine bagli
kombine immun yetmezlik tanisinin ayiricl tanida disiunllmesi gerektigi ve erken tani ile erken hematopoetik kok
hlcre naklinin hayat kurtaci oldugunun vurgulanmasi amaciyla sunulmustur. Son derece nadir olarak gézlenen bu
immun yetmezlik igin yaptigimiz literatlr incelemesinde diinyadan toplam 8 olgu yayinlanmis olup iki tanesi
Turkiye’ deki merkezlerimizden bildirilmistir.

Anahtar Kelimeler: interlkin-21 reseptdr defekti, kombine immiin yetmezlik, marjinal zone lenfoma
[Abstract:103] [PS-063]

Agir Kombine ve Kombine Immun Yetmezliklerde Direngli CMV enfeksiyonu: RAG1, ZAP70 Ve
ORAI1l mutasyonlari

Orug Ali Guliyev, Neslihan Edeer Karaca, Elif Azarsiz, Nazan Tékmeci, Glizide Aksu, Necil Kiitiikgiiler
Ege Universitesi Tipp Fakiiltesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Izmir

Hlcresel ve kombine immiun yetmezlikler sitomegalovirus (CMV) enfeksiyonlarina yatkinlik yaratmakta olup, bu
hastalarda 6zellikle hematopoetik kdk hicre nakli (HKHN) sonrasi donemde direngli ve reklrrent CMV enfeksiyonu
olmasi durumunda ciddi CMV hastaligi, graft reddi ve graft-versus-host hastaligina neden oldugu bilinmektedir.
Calismamizda HKHN 6ncesi donemde agir kombine (SCID) ve T+ kombine immiin yetmezliklerde (CID) direngli
CMV enfeksiyon sikligi ve prognoza etkisinin arastiriimasi hedeflenmistir.

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Iimmiunoloji Bilim Dali tarafindan izlenen 87 (SCID n=24, CID n=63) olgu
calismaya alinmistir. Gruplar arasinda akraba evliligi, kardes 6lim ve ailede primer immiin yetmezlik 6ykUsU
acisindan istatistiksel anlaml fark saptanmamistir. Semptomlarin baslangig yasi ve tani yasi SCID grubunda daha
klguktar. CMV enfeksiyon varligi SCID grubunda %12.5 (n=3), CID grubunda %57 (n=36) (p<0.05), direngli CMV
enfeksiyonu varligi SCID’ lerde %4 (n=1), CID grubunda %6.3 (n=4) (p>0.05)olarak bulunmustur. Direngli CMV
varligi ile IgG diizeyi ve CD3+CD8+TCRgammadelta hiicre orani arasinda pozitif korelasyon mevcuttur (sirasiyla
p=0.05, R=0.216 ve p=0.004,R=0.659). Direngli CMV enfeksiyonu olan olgularda kronik ishal daha sik gorulirken,
bliyliime-gelisme geriligi, tekrarlayan akciger enfeksiyonu, sepsis ve 6lim oranlari arasinda anlamli iligki
saptanmamistir. Direngli CMV enfeksiyonu saptanan 5 olgudan RAG1 mutasyonuna bagli T-B-NK+ SCID
fenotipinde olan olgu sepsis ve renal yetmezlik tablosunda kaybedilmistir. CID grubundaki 4 olguda RAG1 (n=2),
ZAP70 (n=1) ve ORAI1 (n=1) mutasyonu saptanmistir (Tablo 1).

Kombine ve agir kombine immi(in yetmezlikli olgularin CMV serolojisi agisindan yakin takibi gereklidir. CMV
enfeksiyonu 6zellikle T+ kombine immin yetmezliklerde, daha geg yasta prezente olmalar ve 1 yastan sonra
yasam sanslarinin daha ylksek olmasiyla karsimiza 6nemli bir morbidite nedeni olarak gikmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Direngli CMV, RAG1, ZAP70, ORAI1
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Direncli CMYV olgularinin 6nemli klinik ve laboratuvar o6zellikleri
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[Abstract:105] [PS-064]

Kohort Calismasi: IL21R defektli Kombine Immiin Yetmezlik Hastalarinda Klinik ve
Laboratuvar Bulgular

Muhammed Yasin Boz!, Deniz Cagdas Ayvaz2, Safa Baris3, Miige Toyran?4, Raziye Atan?, Ayse Metin?,
ilhan Tezcan?

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

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

3Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, istanbul

“Diskapi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immunoloji Bilim Dali, Ankara

GIRIS: Interldkin-21, sitotoksik T hiicrelerin aktivasyonu ve proliferasyonunu, NK hiicre sitotoksisitesini ve B
hicrelerin plazma hicrelerine dontisiim(i ve izotip dedisimini uyaran bir sitokindir. IL-21 ve tanima reseptéri olan
IL21R’nin mutasyonlarinin kombine immin yetmezlige sebep oldugu yakinlarda raporlanmistir. Bu calismada
kombine immiin yetmezlik (KIY) hastalarinda IL21R’nin geninin fonksiyon kaybi mutasyonlari tanimlanmis, klinik
ve laboratuvar bulgular belirlenmistir.

HASTA GRUBU: Calismaya 3 merkezden 6 hasta dahil edilmistir.

Metod: Hastalara PID panel, WES analizleri ve Sanger dizilemesi uygulanmis, klinik ve laboratuvar bulgulari
dederlendirilmistir.

KLINIK ve LABORATUVAR Bulgular: Tekrarlayan (st ve alt solunum yolu enfeksiyonlari en yaygin bulgulardir. 6
hastanin dérdiinde biiyiime geriligi vardir. Hastalarda viriis ve mantar enfeksiyonlar gérilmustir. Iki hastada
inflamatuar bagirsak hastalidi, bir hastada lupus benzeri deri lezyonlari, bir hastada grantlomatéz deri lezyonlari,
1 hastada sklerozan kolanjit gérilmistiir. U¢ hastada diger hastalardan farkli olarak astim, besin alerjisi ve
anafilaksi gibi alerjik bulgular gérilmastir. Laboratuvar bulgular tablodadir.

TEDAVI: Biitiin hastalara proflaktik antibakteriyel tedavi ve IVIG verilmistir. Otoimmiin bulgular olanlara
antiinflamatuar tedavi uygulanmistir. 1 hastada kemik iligi nakli uygulanmis, nakil sonrasi multiorgan
yetmezliginden hasta kaybedilmistir.

Sonug: Immiin yetmezlik hastalarinda IL-21 ve IL21R mutasyonlari yeni tanimlanmis mutasyonlardir. Hastalarda
tekrarlayan solunum yolu ve gastrointestinal sistem enfeksiyonlari sik olmakla beraber viral ve fungal
enfeksiyonlar gorilmustir. Yine daha 6nce tanimlanan vakalarda inflamatuar bagirsak hastalidi, otoimmiin hepatit
gibi bulgular goriilmUstlr. Bu calismada yer alan bazi hastalarda daha 6nce raporlanmamis adir alerjik bulgular
vardir. Yapilan analizlerde IL-21’in B lenfosit izotip dedisiminde 6nemli oldugu belirlenmistir.

KIY hastalarinda 6zellikle skleozan kolanjit veya agir allerjik bulgulari olan hastalarda IL21R bozuklugunun
dasuntlmelidir.

Anahtar Kelimeler: kombine immun yetmezlik, IL-21, IL21R
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Hastalarin laboratuvar bulgular:
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[Abstract:107] [PS-065]
Gec tani alan DOCKS olgusu

Sait Karaman?, Hikmet Tekin Nacaroglu?, Sevgi Keles3

ipjyarbakir Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Klinigi, Diyarbakir
2jstanbul Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Klinigi, Istanbul
3Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Klinigi, Konya

GIRIS: Dedicator of cytokinesis 8 (DOCKS8) eksikligi tedaviye direncli egzema, tekrarlayan viral ve bakteriyel
enfeksiyonlar, maligniteye artmis egilim ve total IgE ylksekligi ile seyreden nadir bir kombine immun yetmezliktir.
Bu yazimizda yillarca egzema tanisi ile izlenen ve DOCKS8 eksikligi tanisi alan 16 yasinda kiz hasta sunulmustur.
Olgu: On alti yasinda kiz hasta, dogustan itibaren tedaviye yanitsiz egzema sikayetleri nedeni ile dermatoloji
kliniginde izlenen ve sik solunum yolu enfeksiyonu gegiren olgu imm(in yetmezlik én tanisi ile poliklinigimize
yoOnlendirildi. Anne babasi birinci derece kuzen oldudgu, 1,5 yasinda kiz ve 2 yasinda erkek kardesinin de sik
enfeksiyon sonrasi 6ldlkleri 6grenildi. Hastanin birgok kez solunum yolu enfeksiyonu nedeni ile parenteral tedavi
aldidi, iki kez agir pnémoni nedeni ile hastaneye yatirildidi, sik otit gegirdigi 6grenildi. Fizik muayenesinde boy ve
kilosu yasa gore 3 persantil altinda idi. YUz gorinimi kaba, deride yaygin eroziv egzema ve akcigerde sekresyon
ralleri vardi. Laboratuvar tetkiklerinde hb:12 mg/dl I16kosit sayisi:13920/mm3 noétrofil sayisi:9230/mm3, lenfosit
sayis1:3140/mm3, plt:372.000/ul, IgG:1824 mg/dl, IgM<25 mg/dl, IgA:412 mg/dl, IgE>2500 IU/ml saptandi.
Lenfosit alt gruplarinda CD3 orani ve CD4/CD8 orani disliik saptandi. Hepatit B asI yaniti ve anti HIV negatif
saptandi. Toraks HRCT'de her iki akcigerde yaygin bronsektazi saptandi. DOCK8 mutasyonu 6n tanisi ile intravenotz
immunoglobulin replasmani baslandi. DOCK8 proten ekspresyonu distik saptanan hastanin genetik analizinde
DOCK8 geninde homozigot mutasyon saptandi ve kemik iligi transplantasyonu yapilmasi planlandi.

Sonug: Sik tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonu, tedaviye yanitsiz egzema, ailede immin yetmezlik varligi
DOCKS eksikligini akla getirmelidir. Erken tani ve tedavi enfeksiyon komplikasyonlarinin gelisimini engelleyecek ve
hastanin yasam kalitesini artiracaktir.

Anahtar Kelimeler: DOCK8, Egzema, IgE, Kombine
[Abstract:114] [PS-066]

Immiin Yetmezligi Olan Hastanin Evde Bakim Egitimi Ve Hemsirenin Rolii

Selin Ozan _ ]
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Anabilim Dali, Ankara

GIRIS-Amag: Immin yetmezlik; bagisiklik sisteminin bir ya da daha fazla hiicre, hiicre ligandi, protein, sitokin ve
sitokin reseptori, hlicre ici uyari sistemleri icin gerekli proteinlerin eksikligi ile meydana gelen, enfeksiyonlara
egilimi arttiran hastaliklari kapsamaktadir. Standart hemsirelik egitiminin planlanmasi, evde bakimin etkin olmasini
sadlayarak immunoloji hastalarinin yasam kalitelerini ylkseltmekte ve hastaneye tekrar bagvuru sayisini en aza
indirmektedir.

Yéntem: Hastane sirecinde hastalarin bakim gereksinimleri hemsire tarafindan belirlenmekte ve gerekli planlama
yapilmaktadir. Bakim devamliidinin saglanabilmesi igin evde bakim egitiminin hastane stirecinde baglatiimasi
gerekmektedir. Hemsire tarafindan hastada gelisebilecek sorunlar saptanmali ve hasta / hasta yakinina egitim
verilmelidir. Immiin yetmezligi bulunan hastalarda enfeksiyonlardan korunmak icin uygun ortamin olusturulmasi,
bagisikhdin kazandiriimasi, dogru beslenme ve oral kavitenin dederlendirmesi evde bakim da 6nem tasimaktadir.
Hastanin kullandidi ilaglari dogru sekilde almasi gelisebilecek sorunlari en aza indirdiginden, hasta / hasta yakini
glvenli ilag kullanimi konusunda bilgilendirilmelidir. Verilen egitimlerin yazili hale getirilerek hasta / hasta yakinina
verilmesi olusabilecek hatalari en aza indirebilmektedir. Evde bakimin etkinligi ve egitim tekrari gereksinimi
belirlemek igin hastalarin taburculuk sonrasi takibinin yapilmasi gerekmektedir.

Sonug: Evde bakim egitimi, immin yetmezlik ile izlenen hastalarda énem tasimaktadir. Standart hemsirelik egitimi
planlanarak, hasta / hasta yakininin bilgilendirilmesi bakimin evde de optimal dizeyde devamliligini saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Evde Bakim, Hemsirenin Rolii, iImmiin Yetmezlik
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[Abstract:118] [PS-067]

Kombine Immiin Yetmezlikli Hastanin KiT sonrasi akut GVHD Tutulumu Acisindan Takibinin
Yapilmasi

Ozge Altiparmak, Meltem Yilmaz Muslu ]
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Ana Bilim Dali, Ankara

Giris: Kombine Immun Yetmelikler T ve B hiicre gelisimi ve fonksiyonunda bozuklukla ortaya cikan, Fenotipik
olarak heterojen bir hastalik grubudur. Akraba evliligi oraninin yiiksek oldugu toplumlarda daha yaygin oldugu
bilinmektedir.Bu hastalikta pek ¢ok viicut sistemi etkilendiginden kampsamli bir hemsirelik bakimina gereksinim
duyulmaktadir.

Olgu: Aralarinda akraba evliligi olmayan saglikli anne ve babadan olan 1 yasinda, tekrarlayan agiz ici aft ve ishal
sikayetiyle hastaneye basvuran hasta T hiicre yetmezligi tanisi alan 4 yasindaki kiz hasta, dizenli immunglobulin
replasman tedavisi almis,aralikli olarak solunum sikintisi sebebiyle yatirilarak tedavi edilmistir. Oksijen ihtiyacinda
artis ve agizda beyaz plaklarin artmasina bagl beslenememe, boyunda kirmizi kahverengi kalin sukoamli plaklari
olan hastanin akciger grafisinde fungal enfeksiyon distnilmesi sonucu gocuk yogun bakim Unitesinde izleme
alinmistir. Servisdeki izleminde genis spekturumlu antibiyotik tedavisi,immuinglobulin replasmani, kan ve kan
Urtnleri ve albimin tranfiizyonu, furosamid infiizyonu ve dopamin inflizyonu ve oksijen tedavisi yapiimistir.
Notropeni izolasyonunda izlenen hastanin adiz ici aftlarina yoelik coklu agiz bakimi, diaper yaralanmalarina yonelik
perine bakimi, dekibit riskine yonelik sik pozisyon dedisimi ve enfeksiyon riskine yonelik katater bakimi
uygulanmistir. Hasta yatisi boyunca monitdrize izlenmis,yakin vital bulgu, aldigi-gikardigi takibi, kilo takibi ve
kanama takibi yapilmistir. Hasta ve ailesine kanama riski,enfeksiyon riski, disme riski, agiz bakimi ve
beslenmesine yonelik editimler verilmistir. Hasta akciger biyopsisi yapilmasi plani ile serviste izlenmektedir.
Sonug:: Kombine Immun Yetmelikler T ve B hiicre gelisimi nedeniyle izlenen hastalarda yasam kalitesini artirmak
ve kapsamli bir hemsirelik bakimi verebilmek iyilesme stirecinde dnemli bir yere sahiptir.

Anahtar Kelimeler: GVHD Tutulumu, Hemsirelik izlemi, Kombine immiin Yetmezlik
[Abstract:134] [PS-068]

Asemtopmatik Seyirden Oliimciil Hastaliga Kadar Degisen Klinik Spektrum: MHC Klas 1
Eksikligi

Sule Haskologlu!, Sevgi Kdstel Bal!, Candan Islamoglu?, Deniz Bayrakoglu?, Giilay Ceylaner?, Serdar
Ceylaner?, Henri De La Salle3, Figen Dogu!, Aydan Ikinciogullari!

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji-Alerji Bilim Dali, Ankara

2intergen Genetik Tani Merkezi, Ankara

SLaboratoire des Cellules Dendritiques INSERM U0725, Etablissement Francais du Sang-Alsace,
Strasbourg, France

Giris: MHC Klas 1 eksikligi, cok nadir gériilen otozomal resesif gegisli bir primer immin yetmezliktir (PIY). MHC
Klas I molekll tim cgekirdekli hiicrelerin ylizeyinde eksprese edilir. Sitoplazmadaki non-self antijenik peptidler,
antijen isleme ile iliskili tasiyici proteinler (TAP1, TAP2) aracilidiyla endoplazmik retikuluma tasinir ve MHC Klas 1'e
tapasin aracilidiyla baglanarak CD8+ T lenfositlere sunulur. TAP1/TAP2, tapasin veya B2 mikroglobilin
molekdllerini kodlayan genlerdeki mutasyonlar MHC Klas 1 ekspresyonunun kaybolmasina, CD8+T hicrelere
antijen sunulamamasina, timusta CD8+ T hiicre gelisiminde defekte, NK ve yd T hicre fonksiyonlarinda bozulmaya
yol agmaktadir. Klinik bulgular; asemptomatik olgulardan sinopulmoner enfeksiyonlar, bronsiektazi, cilt yaralari ve
agir bakteriyel enfeksiyonlara kadar degisen bir yelpazede karsimiza ¢ikmaktadir. Burada MHC Klas 1 eksikligi
nedeniyle izledigimiz 8 olgunun klinik, laboratuvar, genetik ve izlem sonuglari sunulmaktadir.

Bulgular: Tablo 1’de verilmistir.

Sonug: MHC Klas 1 eksikligi cilt yaralari, sinopulmoner enfeksiyonlar ve bronsiektazisi olan hastalarda akla
getirilmesi, lenfosit alt grup analizinde HLA ABC ekspresyonuna rutin bakilmasi ile tani konulabilecek bir PIY'tir.
Klinik seyir hastadan hastaya bliylk farkhliklar gosterebilir. Kemik iligi nakli hakkinda bilgilerimiz yetersizdir.

*: Bu calisma TUBITAK 1003- 3155125 numarali proje kapsaminda desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: MHC Klas 1 eksikligi, klinik, izlem
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Tablo 1.0lgularin Klinik, Laboratuvar, Genetik ve Izlem Ozellikleri
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[Abstract:140] [PS-069]

RAG 1 Mutasyonu Saptanan Agir Kombine immun Yetmezlik Olgumuz

Seda Sirin Kdse, Serdar Al, Suna Asilsoy, Nevin Uzuner, Ozkan Karaman, 6zde_n Anal
Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Izmir

Giris

Agir kombine immun yetmezlik sit gocuklugu déneminde tekrarlayan moniliyazis, ishal, pndmoni, agir seyreden,
uzun slren nadir goriilen mikroorganizmalar ile gelisen enfeksiyonlarda mutlaka akilda tutulmasi gereken énemli
bir tanidir.

Olgu

Doért aylikken baslayan ve sik tekrarlayan ates, ishal, pndmoni nedeniyle yaklasik 8-9 kez hastaneye yatis dykUsU
olan 7 aylk erkek olgu glinde 8-10 defa kan ve mukus icermeyen diskilama ve kilo alamama nedeni ile klinigimize
sevk edildi. Dis merkezde immunglobulin G duslkligu nedeni ile bir defa IVIG aldigi 6grenildi. Hastanin soy
gegmisinde anne baba arasinda Uclinci derecede akrabalik mevcut oldugu gorilda. Tetkiklerinde hemogramda
lenfopeni (1500/mm3), Ig A: 2.7 mg/dl, Ig G: 662 mg/dl ve Ig M < 10 mg/dl saptanmis olup hastada agir
kombine immun yetmezlik dislntldi. Hastanin akciger grafisinde timus goélgesine rastlanmamasi nedeni ile
yapilan boyun usgde timus dokusuna rastlanmadi. Hastada ADA eksikligi, RAG1, RAG2 mutasyonu tarandi ve agir
kombine immun yetmezlik RAG1 mutasyonu saptandi. Hastanin doku tiplendirmesinde ailede uygun donér
bulunmamasi nedeni ile dis merkeze akraba disi donérden kemik iligi transplantasyonu igin yonlendirildi.

Sonug

Sit gocuklugu déneminde ishal, biyime gelisme geriligi, tekrarlayan enfeksiyonlar, sik hastane yatislarinda
lenfopeni dikkate alinmali ve kombine immun yetmezlikler erken tani ve tedavinin 6nemi acgisindan mutlaka akilda
tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: immun yetmezlik, RAG1
[Abstract:146] [PS-070]

Kombine Immiin Yetmezlik (Signal Transducer And Activator Of Transcription -1 (Stat-1)
Gen Defekti) Tanisi Ile Izlenen Hastada Hemsirelik Bakimi

Nilgiin Beylik, Eda Ozcanoglu
Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi

Giris-Amag: Agir Kombine Immiin Yetmezlik Sendromu(SCID) humoral ve hiicresel immiinitede yetmezlik, agir
lenfopeni ve T ile B lenfosit fonksiyonlarinda yetmezlikle karakterize heterojen bir hastaliktir. Bu hastalarin en
belirgin 6zelligi tekrarlayan, agir ve komplikasyonlarla seyreden enfeksiyonlar gegirmeleridir. Bu nedenle izlem ve
tedavide kapsamli ve etkili bir hemsirelik bakimina gereksinim duyulmaktadir.

Olgu: Hasta, 3 aylikken ylUksek ates, tekrarlayan akciger enfeksiyonu,agiz ici aft, kilo alamama nedeni ile
hastaneye basvurmus ve immin yetmezlik tanisini almistir. 7 yasinda olan kiz hasta Kasim 2018 tarihinde oksijen
ihtiyaci ve agiz igi plaklarin artmasina bagli beslenememe nedeniyle immunoloji bélimune basvurmustur. Solunum
sikintisi ve subkostal-suprasternal gekilmesi olan hastanin akciger grafisinde infilitrasyon alanlarinin saptanmasi
nedeniyle yogun bakim Unitesine yatisi yapilmistir. Genis antibiyotik ve bronkodilatér tedavi baslanan hastaya
oksijen tedavisi verilmistir. 3 gun boyunca yogun bakimda izlenen hasta oksijen ihtiyacinin azalmasi ve genel
durumunun dizelmesi lzerine gocuk dahiliye servisine devredilmistir. Hastanin yatisi boyunca imminglobulin
replasman tedavisi, kan ve kan drtnleri transflizyonu, goklu antibiyotik tedavisi ve oksijen tedavisi verilmistir.
Hastanin agiz yaralarina yonelik coklu agiz bakimi uygulanmis ve oral mukoz membranda iyilesme gortlmustar.
Sekresyon drenajini saglamak amaciyla solunum-6ksirme egzersizleri ve postural drenaj yapilmis, hastanin
oksijen ihtiyacinda azalma gézlenmistir. Hasta monitorize izlenmis, yakin vital bulgu, oksijen saturasyonu, agri,
aldigi/cikardidi, kilo ve kanama takibi yapilmistir. Hastaya ates, kanama riski, oral kavitede bozulma ve yeterli ve
dengeli beslenmeye ydnelik hemsirelik bakimi uygulanmistir. Hasta ve ailesine saptanan sorunlarla ilgili bilgi ve
egitimler verilmistir.

Sonug: Agir kommmbine immun yetmezlik ile izlenen hastalarda etkili ve bitlincll hemsirelik bakimi hastanin
tedavi ve bakiminin basarisinda 6nemli bir yer tutmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Agir Kombine Immiin Yetmezlik, Hemsirelik Bakimi
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[Abstract:150] [PS-071]

Kombine Immiin Yetmezlik Tanisi ile izlenen Hastanin Fiziksel Degerlendirmesi ve
Hemsirelik Bakimi: Olgu Sunumu

Tugce Diibiis, Giilcan Ince
Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi

Giris-Amag: Kombine Immiin Yetmezlik, T lenfositlerin gelisim veya fonksiyonunda ve antikor yapiminda tam
eksiklik veya bozukluk ile seyreden heterojen bir hastalik grubudur. Hastalar ates, gastrointestinal sistem ve deri
bulgulari, mantar enfeksiyonlari gibi genis kapsamli saglik sorunlariyla klinige yatirilabilmektedir. Bu nedenle
hastanin fiziksel degerlendirmesi ve bakimi butlncil yaklagimla yapiimahdir.

Olgu: Oncesinde bilinen saglik sorunu olmayan erkek hasta 8 yasinda gézlerde kizariklik, fotofobi ve sik ates
ylksekligi nedeniyle hastaneye basvurmus ve Uveit tanisini almistir. Tekrarl yatislarinda steroid tedavisi
uygulanmistir. 12 yasinda, sikayetlerine papil 6dem ve gérme kaybi eklenen hasta hastanemize
basvurmus,Adélesan servisine yatiriimistir. *Kombine Immiin Yetmezlik” tanisini alan hastanin fiziksel
dederlendirilmesinde fungal enfeksiyonuna bagl yaygin deri bulgulari, alopesi, sag goz keratiti, agiz ici hijyen
yetersizligi saptanmistir. Sorunlarina yonelik olarak; deri bakimi, géz bakimi, herni bakimi ve agiz bakimi
uygulanmistir. DUzenli araliklarla gesitli g6z damlalari ve pomatlari uygulanmis, dedisiklikler gézlenmis ve
uyumadan 6nce gozler antibiyotikli pomat ile kapatilmistir. Herni bakimi antibiyotikli pomat ve baticon ile
yapiimistir. Klinik izleminde ates ve beslenme yetersizligi sorunlari gelismistir. Sik aralikl vital bulgu ve aldidi
cikardigi izlemi yapilmistir. Hasta ylksek kalorili beslenme soliisyonlari ve oral/intravendz hidrasyonla
desteklenmistir. Enfeksiyon riski yliksek olan hasta nétropenik izolasyonda izlenmis, kateter bakimlari yapilimis,
aralikl genel viicut banyosu uygulanmistir. Gérme kaybinin olusturdugu risk acgisindan hasta ve aileye disme riski
editimi ve enfeksiyon edilimi agisindan hijyen ve enfeksiyondan korunma egitimi verilmistir.

Sonugc: Birden cok klinik bulgu gésteren kombine immi(in yetmezlik tanili hastalarin fiziksel dederlendirmesinin
kapsamli olarak yapilmasi ve saptanan sorunlara yénelik uygulanan bitincll hemsirelik bakimi tedavinin basarisi
ve hastanin yasam kalitesinin ylkseltilmesi agisindan oldukga énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Kombine immiin Yetmezlik, Fiziksel Dederlendirme, Hemsirelik Bakimi
[Abstract:152] [PS-072]
DNA Ligaz 4 eksikligi saptanan bir olgu

Hasan Kapakli!, Mehmet Kocaodlu?!, Yahya Giil?, Siikrii Nail Giiner!, Sevgi Keles!, Luigi Daniele
Notarangelo?, ismail Reisli!

INecmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinolojisi ve Allerji Bilim Dali,Konya
2Amerika Ulusal Saghk Orgiitii, immunoloji ve Alerji Ana Bilim Dali, Washington, DC, US

Giris: DNA ligaz 4 eksikligi anormal ylz 6zellikleri, mikrosefali, iyonize radyasyona hassasiyet ve primer immun
yetmezlikle karakterize nadir gorilen otozomal resesif bir hastaliktir. DNA ligaz 4, cift zincir kiriklar tamirinde
goérevli, non-homolog ug birlestirme (NHEJ) yolunun temel bir bilesenini kodlar ve 13q33-q34 kromozomunda yer
alir. LIG4 mutasyonunda T lenfosit ve immunglobulin reseptdr Gretiminin erken evrelerindeki V(D)J rekombinasyon
bozuklugu, lenfopeni ve hipogammaglobulinemi meydana gelir. LIG4'te mutasyonlari olan hastalar, normalden
siddetli kombine immiin yetmezlige kadar cesitli fenotipler gosterir. Ayrica ciddi mikrosefali ile biytime geriligi,
kemik hipoplazisi ve lenfoid maligniteye yatkinlk bulunur.

Olgu: Anne babasi ayni kdyden olan 2 aylik erkek hasta persistan dksirik ve lenfopeni sebebi ile Cocuk
Imminoloji blimimiize yénlendirildi. Hastanin fizik muayenesinde bas gevresi: 35 cm (<3P) olmasi disinda
ozellik yoktu. Akciger grafisinde timus gorilmedi. Hastanin tam kan sayiminda lenfopeni (200/mm3) mevcuttu.
Immiinglobulin degerleri, IgM dusukliga (29 mg/dl) disinda normaldi. Periferik lenfosit alt grup analizinde CD19+
B lenfositlerinin (%2.5) orantisal disuklagu ile birlikte, lenfositlerin mutlak dederlerinin ve RTE (%?2) oraninin
dusik oldugu gorialda. Bakilan hepatit asl yaniti yetersizdi. PHA ile CD25 aktivasyonunda T hiicrelerinde aktivasyon
saptanmadi ve hasta adir kombine immun yetmezlik olarak dederlendirildi. 0,4gr/kg/doz 21 giinde bir IVIG verildi.
Flukonazol ve trimetoprim-sulfometroksazol proflaksisi baslandi. CMV PCR (-) idi. HLA doku uyumu agisindan aile
taramasinda baba 11/12 uyumlu bulundu. Bakilan genetik analizinde Ligaz-4 mutasyonu saptandi. Hasta kemik
iligi transplantasyonuna yénlendirildi.

Sonug: Bir yas altinda inatg 6kslrik ve lenfopeni ile basvuran hastalarda kombine immiin yetmezlik olabilecedi
her zaman akilda tutulmalidir. Mikrosefali saptanan hastalarda LIG4 eksikligi dislinilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, Kombine immun yetmezlik, LiG4
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[Abstract:163] [PS-073]
DOCK?2 Eksikligi Olan Bir Olguda EBV Iliskili Hemofagositik Lenfohistiyositoz

Elif Soyak Aytekin, Deniz Cagdas Ayvaz, Cagman Tan, Isil Bilgic, ilhan Tezcan ]
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglhgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinoloji
Bilim Dah

DOCK?2 eksikligi, cok erken baslangigl agir bakteriyel ve viral enfeksiyonlara neden olabilen otozomal resesif gecisli
bir kombine immin yetmezliktir. DOCK2 eksikliginde B hiicreleri, Natural Killer(NK) hlicreleri ve T hiicrelerinin sayi
ve fonksiyonlarinda azalmaya bagh sekonder lenfoid organlarda agir atrofi gelisir.

On alti aylik erkek hasta Hacettepe Universitesi Thsan Dogramaci Cocuk Hastanesi'ne tekrarlayan diyare siayeti ile
basvurdu. Anne ve baba arasinda birinci derece kuzen evliligi olan hastanin 4.5 aylikken CMV pnémonisi olmak
lzere tekrarlayan pnémoni 6yklsU oldugu bir kez perianal abse gegirdigi 6grenildi.

Fizik muayenesinde, bliyiime geriligi ve hepatosplenomegali mevcuttu. Laboratuvar tetkiklerinde I6kosit
18300/mm3; ALC 8400/mm3; ANC 8400/mm3; serum IgM normal, IgA ve IgG ise yiksekti. Lenfosit alt grup
analizinde T hicre sayilar dislik olmasi ve lenfosit aktivasyonu diisik bulunmasi nedeniyle hastaya kombine
immin yetmezlik tanisiyla HLA tam uyumlu babadan hematopoietik kdk hticre nakli(HKHN) yapildi.

HPKHN'den (g ay sonra hastada boyunda lenfadenopati viicutta yaygin makiler dékintl ve masif HSM gelisti. Cilt
biyopsisi GVHD ile uyumluydu. EBV virils ylUki yiliksek olmasi nedeniyle asiklovir baslandi. Direngli ates nedeniyle
yapilan tetkikler hemofagositik lenfohistiyositozis(HLH)'i karsilamasi nedeniyle HLH 2004 protokoli baslandi. Fakat
hasta fungal pnémoni sonrasi multiorgan yetmezlik nedeniyle kaybedildi.

DOCK?2 eksikligi bakteriyel, viral ve fungal enfeksiyonlarla seyreden nadir bir immun yetmezliktir. DOCK2
eksikliginde Epstein-Bar Virtis(EBV) iliskili hemofagositik lenfohistiyositoz gelisebilir. Rutin laboratuvar tetkiklerinde
lenfosit sayisi ve immunglobulin diizeyleri normal olabilir, bu nedenle tani igin genetik test yapilmaldir. Kiratif
tedavi ise 6ncesinde hazirlik rejimi uygulanarak hematopoietik kék hicre nakli yapiimasidir.

Anahtar Kelimeler: DOCK2 eksikligi, hemofagositik lenfohistiyositoz, primer immiin yetmezlik
[Abstract:168] [PS-074]
Artemis Gen Defektinde Hematopoetik Kok Hiicre Nakli(HKHN)

Avniye Kiibra Baskin, Zehra Sule Haskologlu, Sevgi Késtel Bal, Candan islamoglu, Figen Dogu, Aydan
Ikinciogullari .
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi,Cocuk Immunoloji ve Allerji BD,Ankara

GIRIS:

T(-) B(-) Agir kombine immiin yetmezlige(AKIY) neden olan genetik defektler icinde DCLRE1C genindeki
mutasyonlar radyosensitiviteyle seyretmektedir. DCLRE1C geni, bir niikleaz olan Artemis'i kodlamaktadir. Bu
gendeki hipomorfik mutasyonlarda atipik AKIY, Omenn sendromu, Hiper Ig M sendromu ve inflamatuar bagirsak
hastaliklari gibi klinikler gériilmektedir. Radyosensitif AKIY' li hastalarin hematopoetik kék hiicre nakillerinde,uzun
dénem yan etkileri azaltmak ve yasam siresini optimize etmek igin alkilleyici ajan ve iyonize radyasyon maruziyeti
en az dizeyde olmalidir. Bu galismada, Unitemizde 2016-2018 yillan arasinda Artemis gen defekti nedeniyle HKHN
yaptigimiz dért hastanin klinik,laboratuar ve nakil sonrasi izlem sonuglarini sunmaktayiz.

Bulgular:

Hastalarin (K:2, E:2) ortalama semptom baslangig yasi 2,8 yas (5 ay-5 yas) iken,ortalama tani yasi 5,5 yas (3-9
yas) idi. Olgularin tamaminda akrabalik 6ykiisi mevcuttu. Basvuruda hastalarin 4'liinde tekrarlayan alt solunum
yolu enfeksiyonlari, 2'sinde bronsektazi, 2'sinde granilomatdéz cilt yaralari, 1'inde Marjinal zone B hicreli lenfoma
vardi. Tim hastalarin imminolojik dederlendirilmesinde hipogamaglobulinemi, spesifik antikor yanitlarinda
bozulma, izohemaglutinin titrelerinde disuklik, T ve B hilicre lenfopenisi izlendi. Lenfosit aktivasyon yaniti (48.saat
PHA yaniti) 4 olgunun 2 sinde dusuk saptandi. Dis merkezden HKHN igin Gnitemize sevk edilen hastalarin ortalama
nakil yasi 9,5 yas (7-14 yas) idi. Hastalarin nakillerine iliskin veriler tabloda 6zetlenmistir.

HKHN sonrasi tiim hastalarda T lenfosit engraftmani saglandi,ancak Modifiye Fanconi rejimi uygulanan olgularda B
lenfosit engraftmani saglanamadi,IVIG almaya devam etmekteler.

Sonug:

Hipomorfik Artemis gen defekti olan hastalarin erken dénemde tani alip organ hasari gelismeden HKHN yapilmasi
daha basarili sonuglar alinmasini saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immiin yetmezlik, Artemis, hematopoetik kok hiicre nakli
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Olgularin Hematopoetik Kok Hiicre Nakli ile Tlgili Ozellikleri

Nakil yasi(yil)
Kok hiicre kaynagi

Donor

Hazirlama rejimi

GVHD profilaksisi

Nakledilen CD 34+ Kok
hiicre sayis1 (x10 6 /kg)

Komplikasyonlar

Izlem

DM
5
Kemik iligi

HLA tam uygun
baba

-Fludarabin (180
mg/m2)

-Siklofosfamid
(20 mg/kg)

-ATG
(40 mg/kg)

CsA

5,44

-Postkit +30.ay
-B hiicre
engraftmani yok
-SCIG almakta
-T kimerizm %99

SNU
9
Kemik iligi

HLA tam uygun
anne

-Fludarabin (180
mg/m2)

-Siklofosfamid
(20 mg/kg)

-ATG
(40 mg/kg)

CsA

3,8

-EBV viremisi
-Hemorajik sistit

-Postkit +30.ay
-B hiicre
engraftmani yok
-SCIG almakta
-T kimerizm
%97

HU
9
Kemik iligi

HLA tam uygun
abla

-Fludarabin (180
mg/m2)

-Siklofosfamid
(20 mg/kg)

-ATG
(40 mg/kg)

CsA

5.79

()

-Postkit +31.ay
-B hiicre
engraftmani yok
-SCIG almakta
-T kimerizm
%97

HIU

14

Kemik iligi
HLA tam

uygun
akraba dis1
donor

-Fludarabin
(150 mg/m2)

-Treosulfan
(42 g/m2)

-ATG
(20 mg/kg)

-Rituximab
(375 mg/m2)

CsA
MMF

4.4

-Kalp
yetmezligi
-Pnémoni
-Evre 4 GIS
GvHD

-Postkit +1.ay
-IVIG
almakta

-T kimerizm
%100
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[Abstract:171] [PS-075]

Tekrarlayan Akciger Enfeksiyonu Gelisen Olgu; Tani Alimamis Agir Kombine Immiin
Yetmezlik

Meral Biilbiil Oztoprak!, Velat Sen?
1Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Diyarbakir

2pjcle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali, Diyarbakir

GIRIS

Agir Kombine Immiin yetmezliklerde(AKIY) T lenfositlerinin fonksiyonlari yetersizdir. Ancak nedene baglh olarak B
lenfositler ve Dogal Oldiriict hiicreler (Natural Killer) de etkilenebilir. Tedavide kék hiicre nakli yapilmaktadir. Agir
Kombine Immiin yetmezliklerin en sik gériilen formu X kromozomu (izerindeki genlere bagdh bozukluktan
kaynaklanmaktadir. Bu durumda sadece erkeklerde goriiliirken resesif formlari her iki cinsi de etkilemektedir.
Adenozin Deaminaz (ADA) eksikligi ve diger genetik mutasyonlar da Agir Kombine immun yetmezliklerin farkli
formlarini olusturur.

OLGU

2,5 aylik kiz hasta, vicut agirligi 4300 gr (3p), boy:52 cm(<3p), bas cevresi 38 cm(25p) idi. Hasta tekrarlayan
akciger enfeksiyonu nedeniyle yatirildi. Fiziki muayenesinde biling agik, bilateral akciger parankimi dinlemekle
yaygin krepitan ralleri vardi, diger sistem muayenesi normaldi. Laboratuar incelemelerinde wbc:6,41(10e3/ulL)
hb:12,86(g/dL) plt:537(10e3/uL) neu:3,26(10e3/uL) lym:0,08(10e3/uL) idi. Akcider grafisinde (Resim-1) bilateral
yaygin infiltratif alanlar ve yaygin opasite artisi goérildi, mediasten dar goériiniimdeydi, timus dokusu segilemedi.
Toraks usg’de tiroid inferior kesiminden parakardiyak alana dogru uzanim gésteren en genis yerinde AP capi 7
mm'ye ulasan timus dokusu ile uyumlu gérinum izlendi. Hastanin yapilan immnunolojik tetkiklerinde
IgG:1,66(g/L), IgA:<0,0(g/L) IgM:<0,05(g/L) IgE:<0,05(g/L),cd3:%5,9 cd4:%16 cd8:%6,5 cd16:%9,2
cd56:%7, cd19:%2,9 cd20:%2,7 idi. Hastaya 3 hafta arayla diizenli IVIG tedavisi baslanildi. Ilk doz IVIG
verildikten sonra kontrol akciger grafisinde belirgin dizelme oldugu g6zlendi. Aile ve hastadan HLA doku gruplari
ve ADA enzim eksikligi agisindan genetik mutasyonlar galisilarak ileri merkeze sevki yapildi.

SONUC

AKIY hayatin ilk yilinda ortaya gikar. tekrarlayan akciger enfensiyonu olan hastalarda hemogram tetkiki ayrintili
incelenmeli, lenfopeni durumunda AKIY akla gelmelidir. Bdylece erken tani konulup, gelisebilecek enfeksiyonlarin
ve komplikasyonlarin énine gegilmis olunacaktir.

Anahtar Kelimeler: Lenfopeni, pnomoni

Resim-1

Akciger grafisi
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[Abstract:181] [PS-076]

CD3¢ Eksikligi: Nadir Goriilen Bir Agir Kombine Immiin Yetmezlik

Sinem Firtina!, Baran Erman?, Funda Erol Cipe2, Veysel Sabri Hanger3, Murat Bilyilkdogan4, Esra OzekS,
Basak Adakli Aksoy®, Selime Aydogdu?, Giircan Dikme7?, Tung Fisginé, Ceyhun Bozkurté, Ulker Ones®
1istinye Universitesi, Fen Fakiiltesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik Boliimii, Istanbul

2jstinye Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji immiinoloji Boliimii, istanbul

3istinye Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Ana Bilim Dali, Istanbul

4Istinye Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Istanbul

5istanbul Universitesi, Capa Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji immiinoloji Bilim Dali, Istanbul

6istinye Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji Onkoloji Boliimii, istanbul

’Medikal Park Bahcelievler Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari, istanbul

Giris: Agir kombine immiin yetmezlikler (AKIY) hematopoietik kék hiicre nakli (HKHN) veya gen tedavisi
yapilmadigi takdirde yasamin ilk yillarinda 6limle sonuglanan primer immin yetmezlik hastaliklaridir. T
lenfositlerin yoklugu ya da afonksiyonel olmasiyla karakterize, bunun yaninda B lenfositlerin de gelisiminde ve
fonksiyonununda bozukluklarin eslik ettigi bir hastalik grubudur. Bir cok genetik mutasyon etiyolojiye yer alabilir,
CD3¢ zincir eksiklikleri de bunlarin iginde gok nadir gérilen bir formudur.

Olgu: 2 aylikken baslayan, topikal ilaca ragmen gecmeyen agizda pamukguk ve 2 kez gegcirilen otit nedeniyle
arastinldiginda immiuinglobulin diizeyleri diisiik saptanan 4 aylik erkek hasta, lenfosit alt grup analizi ile T-B+NK+
AKIY tanisi almistir. Anne baba arasinda 1. dereceden akrabalik bulunan hasta merkezimize kék hiicre nakli igin
ybnlendirildi. Annenin 3 kardesi bebekken ayni yakinmalarla tanisiz kaybedilmisti. Fizik incelemede gelisimi
normaldi ve agzinda yaygin moniliazis, sag ve deri renginin beyaza yakin agik renkli olmasi disinda 6zellik yoktu.
Hastaya tam uyumlu kardesinden kemik iligi nakli yapildi ve basarili immunrekonstitusyon saglandi. Posttransplant
yaygin BCGitis gorilen hasta su an 4. ayinda stabil olarak izlenmektedir. Nakil dncesi yapilan tim ekzom dizileme
analizinde CD3¢ geninde 59. amino asitte stop kodonuna neden olan bir nokta mutasyon saptanmistir (c.176G>A,
p.Trp59Ter).

Sonug olarak, AKIY’lerde sik gériilen genetik nedenler saptanmayan hastalarda tiim ekzom dizileme yapilmasi,
nadir gorilen veya daha once tanimlanmamis mutasyonlarin saptanmasi igin faydalidir. Hastamizin agik renk sag
ve cilt rengi CD3¢ eksikliginde daha once bildirilmeyen bir bulgu olup, bagimsiz bir durum oldugu distnilmustar.

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immiin yetmezlik, yeni nesil dizileme, CD3¢
[Abstract:208] [PS-077]

CD27 Eksikligi Olan Iki Hastada Immiin Sistem Yanitlarinin Arastiriimasi

Bilgehan ibibik!, Goksu Gokberk Kaya?l, irem Evcili!, Pinar Giir Getinkaya!, Mayda Giirsel?, Begiim
Ozbek3, Cagman Tan3, Deniz Ayvaz3, ilhan Tezcan3, Ihsan Giirsel!

iBilkent Universitesi,Molekiiler Biyoloji ve Genetik Boliimii, Ankara, Tiirkiye

20rta Dogu Teknik Universitesi, Biyolojik Bilimler Boliimii, Ankara, Tiirkiye

3Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Gocuk Iimmiinoloji Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

Bir transmembran reseptori olan CD27, T-, B- ve NK-hlcrelerinin 16kosit farklilagsma belirtecidir. Es uyarani olan
CD70’e baglanarak bu hicrelerin etkinlesmesinde rol alir. CD27 eksikliginde, T-hlicre bagimli B-hiicre cevabinda ve
antikor Uretiminde bozulma, T-hticrelerinde fonksiyon bozuklugu goriilmektedir.

CD27 eksikligi olan 2 hasta ve 2 saglikli kontroliin tam kanlarinda CD27 ifade dlizeyi, STAT1, STAT3 ve STAT5
fosforilasyonuna bakildi. Th1/Th2/Th17, T-regilatér ve periferik kan mononuikleer hicreleri PMA/iyonomisin ile
uyarnildi. Hiacrelerden IFN-y, IL-4, IL-17a, IL-22 ve IL-10 sitokin dizeylerine ELISA yéntemiyle bakildi. Nétrofillerin
solunumsal patlama ve NETotik kapasiteleri akis sitometrisi ve kantitatif mikroskopi ile dlgldu.

Hastalardan elde edilen periferik kan mononikleer hiicreler, CD3+T ve CD19+B hiicreler saglikli kontrollere gére
dislktl. Hastalarin tranzisyonel B hiicreleri (CD19+CD24+CD38+) saglikli kontrollere gore yliksekti. Hastalarin
birinde CD4+/CD8+ T-hicre orani ters donmdustid. IFN-B uyarimi sonrasinda hastalarin CD4+ T-hlcrelerinde
STAT1 fosforilasyonu artmisti. Ancak, IL-6 uyarimi sonrasinda STAT3 fosforilasyonu saglikli kontrollerle benzerdi.
IL-2 uyarimi ardindan STATS fosfrilasyonunun hastalarda saglikh kontrollerden diistiktli. PMA uyarimi sonrasinda
hastalarda IL-4 salimi artmisti. Hastalarda endozomal TLR kaynakli Tip-II interferon ve IL-1B cevabi saghkh
kontrollerle benzerdi. Ayrica NLRP3, non-kanonik ve NLRC4 enflamazom cevaplari her iki grupta da benzerdi.
Hastalarda TLR9 etkinlesmesi sonrasinda IL-10 dizeyleri artmisti. Hasta ve saglikh kontrollerde bakilan solunumsal
patlama ve NETotik kapasite 6lcimleri benzerdi.

Sonug olarak, CD27 hastalarindaTh2 yanitlarinda ve STAT1 fosforilasyonunda artis gézlemlendi. Sonuglarimiz
tranzisyonel B-hlcrelerinin bozulmus sivisal immiin yetmezlige katki saglayabilecegini énermektedir. Ayrica, CD27
eksikliginin noétrofillerdeki solunumsal patlama ve NETotik aktiviteye bir etki etmedigini gostermistir.

Bu Arastirma TUBITAK 3155125/315S131 kodlu proje tarafindan desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: Dogal bagisiklik, edinsel bagisiklik, immun yetmezlik
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[Abstract:213] [PS-078]

Adenozin Deaminaz eksikligi bir olguda intestinal perforasyon

Seyhan Kutlug?!, Mucahit Tan?, Tiirkan Patiroglu3

i1Batman Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi, Batman

2Batman Boélge Devlet Hastanesi, Batman

3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk hematoloji ve onkoloji Bilim Dali, Kayseri

Giris-Amag: Adenozin deaminaz (ADA) eksikligi siddetli kombine immun yetersizlik (SCID) yapan bir primer immun
yetmezliktir. Hastalar infeksiy6z komplikasyonlarla beraber noninfeksiydz solunum, nérolojik ve biokimyasal
komplikasyonlar agisindan da yakindan takip edilmelidirler. Proflaksi, IVIG ve ADA replasmani ile izlenen ADA
eksikligi olgularda gastrointestinal komplikasyon pek bildirilmediginden olgumuzu sunmak istedik.

Olgu: iki yas sekiz aylik kiz hasta klinigimizde ADA enzim eksikligi tanisi ile izlenmekte iken kusma, beslenememe,
ishal ve karin sisligi yakinmalari ile basvurdu. Bir hafta 6ncesinde ishal ve iki glin 6ncesinde kusmanin bir giin
oncesinde karin sisligi eklendigi 6grenildi. Muayenesinde orta derecede dehidratasyonu mevcuttu. Batin ileri
derecede distandu idi (resim-1). Ates 37 C idi. Laboratuvarda WBC:8520/mm3, Hb:8,7 gr/dL, Lenfosit:1020/mm3,
Noétrofil: 7220/mm3, PLT:387.000/mm3, CRP:129 mg/dL, Na:132, K:3.9, BUN:8.8, kreatinin:0.17, Gre:19 mg/dL,
AST:42, ALT:26 idi. Gayta mikroskopi: Bol I6kosit mevcut idi. Ayakta batin grafide her iki diafragma altinda hava
goérildu (resim-2). Barsak perforasyonu dislnulerek gocuk cerrahisine génderildi. Medikal ve cerrahi tedavi
sonrasinda taburcu edildi (resim-3). Kiltirlerde Greme olmadi.

Tartisma ve Sonug: Gastrointestinal inflamasyon sirasinda barsak perforasyonu nadir rastlanan bir durumdur.
Nekrotik barsak infeksiyonlari, inflamatuvar barsak hastaliklari sirasinda nadiren goérilir. Ancak bir hafta gibi kisa
bir slirede barsak inflamasyonu sirasinda gelisen intestinal perforasyon, beklenen bir durum dedildir. Biz bu
durumu kombine immun yetmezlik durumuna bagladik. Bu tlir olgularda intestinal infeksiyon sirasinda intestinal
perforasyon agisindan dikkatli olunmahdir.

Anahtar Kelimeler: Adenozin Deaminaz eksikligi, gastroenterit, intestinal peforasyon, kombine immun yetmezlik
[Abstract:227] [PS-079]

Agir Kombine Immiin Yetmezlik (IL2gen defekti) ile Izlenen Hastada Hemsirelik Bakimi

Sinem Uluer Simsek, Nilgiin Beylik
Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi

Giris-Amag: Agir Kombine Immiin Yetmezlik Sendromu(SCID) humoral ve hiicresel immiinitede yetmezlik, agir
lenfopeni ve T ile B lenfosit fonksiyonlarinda yetmezlikle karakterize heterojen bir hastaliktir. Bu hastalarin izlem
ve tedavisinde etkin ve yeterli hemsirelik bakimina ihtiyac duyulmaktadir.

Olgu: iki aylikken BCG asisi yapildiktan sonra doékiintii ve direncli ates sikayeti sonrasi agir kombine immiin
yetmezlik tanisini alan hastaya alti aylikken anneden KiT yapilmistir. Aralikh IVIG tedavisi verilmistir. Hastanin,
Temmuz 2018’ de demiyelizan hastalik, kronik IVIG tedavisine bagl ensefolopati, ilerleyici nérodejeneratif hastalik
On tanilariyla gocuk dahiliye servisine yatisi yapilmistir. Hastaya, yatisi boyunca kan ve kan Urinleri, IVIG
resplasman tedavisi, goklu antibiyotik, steroid tedavisi ve inotrop destegi verilmistir. Yatisinin 24. gintnde
solunum sikintisinin artmasi, nérolojik bulgularinin ilerlemesi nedeniyle hastaya trakeostomi agiimistir. Yatisinin
37. glinlinde ylzeysel solumasi ve saturasyon disukliglu nedeniyle hasta mekanik ventilatére alinmistir. Yatisi
boyunca monitorize izlenmis, yakin vital bulgu ve aldigi-cikardigi takibi yapilmistir. Oral sekresyon stazini ve deri
blatinltiglinde bozulma riskini 6nlemek amaciyla hastaya sik araliklarla pozisyon degisikligi yapilmistir. Hastanin
sekresyon drenajini saglamak amaciyla postural drenaj yapilmis ve gereksinimine gére oral, nazal ve
trakeostomiden aspirasyon uygulanmistir. Oral mukoz memranda bozulma riski agisindan hastanin gtinlik oral
kavitesi degerlendirilerek ve profilaktik amagli uygun agiz bakimi yapilarak oral mukozit énlenmistir. Hastaya yatak
icerisinde vicut banyosu yaptiriimistir. Nemlendirici kremlerle masaj yapilmistir. Rutin araliklarla el, ytz, géz ve
trekeostomi bakimi yapiimistir. Hasta ailesine saptanan sorunlarla ilgili bilgi ve egitim verilmistir

Sonug: Adir kombine immin yetmezlik tanisi ile ventilatore bagl izlenen hastalara uygulanan etkili hemsirelik
bakimi ventilatorle iliskili komplikasyonlarin (basi yarasi, enfeksiyon, oral mukozit vb.) énlenmesinde kritik role
sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Agir Kombine Immiin Yetmezlik, Hemsirelik Bakimi
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[Abstract:229] [PS-080]

Akut Lenfoblastik Lésemi Ve Artemis Gen Defektli Olgu Sunumu

Hasan Kapakli!, Mehmet Ali Karaselek?, Aynur Kaya?!, Yahya Giil}, Esra Hazar Sayar?!, Hiiseyin Tokgoz3,
suikrii Nail Giiner!, Umran Caliskan3, Sevgi Keles!, Ismail Reisli!

1Konya Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Bilim Dal
2Konya Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji Anabilim Dali

3Konya Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Anabiliim
Dali

GIRIiS:Artemis proteini, 10. Kromozomun kisa kolu tizerinde DCLR1C (DNA cross-linkrepair 1c) geni lizerinde
kodlanan,VD(J) rekombinasyonunun 2. Basamadginda yer alan rekombinaz tamir proteinlerindendir ve DNA
onariminda rolu vardir. Bu gende olusan mutasyonlar T ve B hicre gelisimini olumsuz etkileyerek tekrarlayan
enfeksiyonlar, ishal, bliyiime geriligi ve radyosensivite ile karakterize T-B- adir kombine immin yetmezlik veya
Omenn sendromu klinigine yol acar.Ozellikle ekzon 3 ve ekzon 3/14’deki mutasyonlarda klinik seyri daha hafif
olabilir ve hastalar daha geg yaslarda tani alabilir.Burada ALL tanili, kardesinde Artemis gen mutasyonu iliskili
immin yetmezlik saptanmasi lzerine yapilan aile taramasinda Artemis gen defekti saptanan olgu sunulmustur.

Olgu: Anne baba arasinda 1. derece akrabalik bulunan 6 yas kiz hasta, 1 yildir ALL tanisi ile Cocuk Hematoloji ve
Onkolojide takipliydi. Sik hastalanma 6yklsi yoktu. Kardesi Artemis mutasyonu iliskili kombine immin yetmezlik
tanili olan vakamizda, tim ailede genetik tarama yapilirken rastlantisal olarak hastada Artemis gen mutasyonu
saptandi.Tetkiklerinde lenfopenisi(400/ul), IgG (240mg/dl) ve IgA (6mg/dl) diusukligl mevcuttu. Periferik lenfosit
alt grup analizinde CD3+CD4+(%6), CD19+(%0) ve RTE (%8) oranlarinin disik oldugu gorildi. ALL tedavisini
tamamlamis olan hastaya IVIG baslandi. Kok hlicre nakli icin dondr taramasinda olan hasta klinigimizde takip
edilmektedir.

Sonug: Artemis eksikligi tekrarlayan enfeksiyonlarla karakterize kombine bir immuin yetmezlik olup, bu hastaligin
seyrinde otoimm{n hastaliklarin ve malignitelerin gelisebildigi bilinmektedir. Bu nedenle Otozomal resesif kalitilan
primer immiin yetmezlik hastalarinda aile taramasi muhakkak yapiimalidir. Ote yandan ALL tanili olgumuzda
saptanan bu gen defekti sebebiyle, ALL tanili hastalarin da olasi gen defektleri yéniinden degerlendirilmesi
gerektigini dlstintyoruz.

Anahtar Kelimeler: ALL, Artemis Gen defekti, Cocuk, Kombine Immun Yetmezlik
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[Abstract:234] [PS-081]
Erken Tani Alan ADA Eksikligi

Hasan Kapakli, Yahya Giil, Sevim Biisra Aydin, Siikrii Nail Giiner, Sevgi Keles, ismail Reisli
Konya Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip fakiiltesi Cocuk Immiinolojisi ve Allerji Bilim Dah

GIRiS: Temel etkinligi lenfosit cogalmasi ve farklilasmasiyla iliskili olan Adenozin deaminaz (ADA) enzimi plirin
bazlarin yikimiyla ilgili olan ve adenozinin amin molekiliini kopararak inozine déniismesini saglayan bir enzimdir.
ADA enziminde eksiklik ve mutasyona bagh dedisimler, siddetli T lenfosit islev bozuklugu ve agamaglobllinemiyle
karakterize agir kombine immiin yetmezlikle (AKIY) sonuglanan immiin sistem bozukluguna neden olur.
Klinigimizde ADA enzim eksikligi tanisiyla izlenirken Cytomegalovirus ensefalopatisi ve pnémonisiyle exitus olan
hastamizin yenidodan kardesini tarayarak tani koydugumuz ADA enzim eksikligi olgumuzu sunacagiz.

Olgu: Akraba evliliginden olan, ADA enzim eksikligi tanili ve 3 yasinda exitus olan kardes 6yklisii mevcut
hastamiz, planli olmayan bir gebelik sonrasi NSVY ile miadinda 3350 gr dogmus. Dogum sonrasi 12 ginlukken
kontrol amaciyla klinigimize basvurdu. Dil tizerinde moniliasiz disinda fizik muayenesinde patolojik bulgu tesbit
edilmedi. Bakilan laboratuar tetkiklerinde; nétropeni, lenfopeni olup Total T, yardimci ve sitotoksik T, NK ve B,
Recent Timik Emigrant (RTE) hticre oranlari oldukga distkti (Tablo 1). Hastanin ADA enzim dlizeyi oldukca disik
saptandi. Ilk bakilan immunglobulin dederleri normal olan hastanin 4 hafta sonra kontrol IgG dederinde diisme
goéraldi (598mg/dI[?1339mg/dl). TMP-SMX, flukanazol, asiklovir proflaksisi, intravenéz immunglobulin ve haftada
2 gun ADA enzim replasmani baslandi. Hastamiz kék hicre nakli icin donér taramasi programinda olup,
klinigimizde takip edilmektedir.

Sonug: Ailesinde immun yetmezlik dyklst bulunan kisilere preimplantasyon genetik tani yapilmali, bu mimkan
olmazsa yeni dogan aile bireyleri hizl bir sekilde hastalik yoninden taranmahdir.

Anahtar Kelimeler: ADA enzim eksikligi, Cocuk, Kombine Immun Yetmezlik

Tablo 1. Laboratuvar Bulgular

Bagvuru(12giinliik)
BK (/mm3) 1500
ANS (/mm3) 800
ALS (mm?) 100
Hb (gr/dl) 15.8
PIt (/mm3) 584.000
IgG (mg/dl) 598
IgA (mg/dl) 6
IgM (mg/dl) 7
CD3+ (%) 7.9
CD4+ (%) 5.5
CD8+ (%) 0
CD19+ (%) 4.5

CD16+56+(%) 3.8
CD25 Aktivasyonu Yetersiz Aktivasyon
RTE(%) 1.7
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[Abstract:238] [PS-082]
STAT1 Gen Defekti Olan Bir Olgu Sunumu

Ali Cem Kiiciikdagh, Elif Soyak Aytekin, Cagman Tan, Deniz Ayvaz, ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi,Cocuk Immiinoloji Bilim Dali,Ankara

Giris: STAT1 [signal transducer and activator of transcription-1] molekili, hicrede sinyal iletiminde gorev alir.
STAT1 gen defektleri, enfeksiyona yatkinlik, kronik ishal, tekrarlayan cilt enfeksiyonlari ile seyreder.

Olgu: 7 yas 11 aylik kiz cocugu, dogdugundan beri tekrarlayan agiz ici aft ve ishal, pnémoni, solunum sikintisi
nedeniyle merkezimize ilk olarak iki yil d6nce basvurdu. Toraks bilgisayarli tomografiside iki tarafli hiler
lenfadenopatiler ve 6zefagus distal ucunda dsofajitle uyumlu diffiz kalinlagsma vardi. Tlberkiloz agisindan yapilan
tetkikleri negatif bulundu. 6 yasinda pnémoni tanisiyla yatirilarak tedavi verildi. Primer silier diskinezi agisindan
yapilan silia 6rneklemesi normaldi. Lenfopeni nedeniyle yapilan immiuinolojik degerlendirmesinde immuinglobulin
dizeyleri ve IgG alt gruplari normal, NK hiicre sayisinda disitklik saptanip takibe alindi. Primer immun
yetmezlikler igin genetik analiz igin tetkik génderildi. Antibiyotik proflaksisi, aylik IVIG tedavisi baslanan hasta IVIG
tedavisinden fayda gérdi. izlemde oksijen ihtiyacinda ve adizdaki beyaz plaklarin tekrar artmasina bagh olarak
immunoloji bélimine basvurdu. Boyunda kirmizi kahverengi, kalin skuaml plaklari olan hastanin, solunum
sikintisi olmasi nedeniyle gekilen akciger grafisinde fungal enfeksiyon distindiiren bulgulari olmasi Gzerine
yatirilarak tedavi edildi. Hastadan primer immun yetmezlikler igin génderilen genetik analiz sonucu [signal
transducer and activator of transcription-1 (STAT-1)-N397D gen defekti] olarak sonuglandi.

TARTISMA VE Sonug: STAT1 geni fonksiyon kazanimi-fonksiyon kaybiyla giden mutasyonlari mevcuttur. Fonksiyon
kazanimiyla giden mutasyonlarda otoimmunite bulgulari, fonksiyon kaybi ile gidenlerde ise immin yetmezlik
bulgular baskindir. Hastamizda NGS panelinde saptanan N397D mutasyonu, literatirdeki ikinci vaka olup, ilk
saptanan vaka ile benzer cilt enfeksiyonlari, agizda plak ve tekrarlayan pnomoni ile seyretmistir. Hastamiza tedavi
olarak kemik iligi transplantasyonu yapilmasi planlandi.

Anahtar Kelimeler: STAT-1 gen defekti, Kombine immin yetmezlik, Lenfositik interstisyel pnomoni

Cilt lezyonu

Boyunda kirmizi kahverengi, kalin skuaml plaklart
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[Abstract:240] [PS-083]

Adenozin Deaminaz Enzim Eksikliginin Neden Oldugu Agir Kombine Immiin yetmezlik Olgusu

Elif Soyak Aytekin!, Alper Baysal?, Deniz Ayvaz!, Ilhan Tezcan!

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk immiinoloji
Bilim Dah

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi

Adenozin deaminaz (ADA) eksikligi, ptrin metabolizmasindaki sistemik bir bozukluktur.

ADA eksikliginde toksik purin metabolitleri lenfositlerin diferansiasyon ve fonksiyonunda bozukluga yol acar.
Otozomal resesif gegisli ADA eksikliginde tani eritrosit ADA aktivitesi dederlendirilerek konulur.

Ug aylik erkek hasta Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi'ne immiin yetmezlik agisindan tetkik
edilmek Uzere ydnlendirildi. Anne ve baba arasinda akrabalik olan hastanin 6yktslnde Ug kez pnémoni nedeniyle
hastaneye yattigi 6grenildi. Fizik incelemesinde; viicut agirligi 3 persentil altindaydi ve moniliazisi mevcuttu.
Solunum sistemi muayenesinde; takipne ve bilateral krepital raller mevcuttu. Tam kan sayiminda lenfopeni,
notropeni ve eozinofili (hb:11,5gr/dl, I6kosit 2100/uL, lenfosit:84/uL, nétrofil: 252/uL eozinofil: 1428/uL
Trombosit: 157x1073/uL) mevcuttu. Génderilen merkezde bir kez intravendz immuinglobulin (IVIG) replasmani
alan hastanin bélumimuzde immiunolojik degerlendirmesinde IgA, IgM ve total IgE duzeyi dislk, IgG duzeyi
normaldi. Lenfosit alt gruplarinda CD3, CD4, CD8, CD19 ve NK hiicreleri distk olan hastaya adir kombine immin
yetmezlik tanisi konuldu. Urik asit diizeyi diisiik olan hastada adenozin deaminaz eksikligi diistiniildii ve eritrosit
ADA enzim dizeyi:0 bulundu. Aylik IVIG tedavisi, trimetoprim sulfometoksazol ve flukonazol profilaksisi baslandi.
HLA uygun akraba verici bulunamayan hastaya polietilenglikol (PEG)-ADA enzim tedavisi basland.

ADA eksikligi otozomal resesif gegislidir ve tim kombine immuin yetmezliklerin %10- 20’sini olusturur. Erken
baslangigh ADA eksikliginde hastalar yasamin erken déneminde en sik solunum yolu enfeksiyonlari olmak lizere
persistan enfeksiyonlar ile bagvurur. infantil désnemde lenfopeni ve Urik asit diistikligi olan hastalarda ADA
eksikligi distintlmelidir. Kiratif tedavi hematopoietik kék hiicre naklidir. PEG ADA enzim tedavisi HLA uygun donor
bulunamadidinda klinik stabilizasyona yardimci bir tedavi secenegidir.

Anahtar Kelimeler: Adenozin deaminaz eksikligi, agir kombine immiin yetmezlik
[Abstract:243] [PS-084]
ARPC1B Eksikligine Bagli Kombine Immiin Yetmezlik Olgusu

Caner Aytekin!, Sevgi Kostel Bal?, Hatice Yildiz!, Raul Jimenez Heredia?, Deniz Giiloglu3, Figen Dogu3,
Kaan Boztug?, Aydan ikinciogullari3

1Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghdgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Immiinoloji, Ankara

2Ludwig Boltzmann for Rare and Undiagnosed Diseases, Viyana, Avusturya

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

Giris:

Aktin hiicre iskeleti, hiicrelerin blutlunligu icin gereklidir. Aktin iskeletinin dlizenlenmesinde yer alan bazi
proteinlerin (WASP, WIP, DOCK8, DOCK2, CORONIN1A, RAC2, WDR1, MST1) eksikliginde bir dizi kombine immin
yetmezlik (KIY) tanimlanmistir. ARPC1B (actin-related protein complex 1b) aktin dallanmasina katilan ARP2/3
kompleksinin diizenlenmesinde yer alir. Otozomal resesif ARPC1B gen mutasyonunda T hlicre migrasyon ve
proliferasyonu bozulur. ARPC1B eksikliginde tekrarlayan invaziv enfeksiyonlar, inflamatuvar hastaliklar (vaskiilit,
kolit), egzema, |dkositoz, eozinofili, trombositopeni, IgE yiiksekligi ile seyreden bir KIY tablosu olusur. Burada
ARPC1B mutasyonu gésterilen bir KIY olgusu sunulmustur.

Olgu:

iki aylik erkek hasta oral monilyazis, yarik damak, malnitrisyon yakinmalariyla basvurdu. Hastanin gébegi 10.
glinde diismUs. Anne-babasi akraba olmayan (ayni kdy) hastanin saglikl bir erkek kardesi vardi. Sepsis nedeniyle
kaybedilen ve yarik damadi olan bir kiz kardesi vardi. Malnitre olan hastanin dili (izerinde 1 cm capinda nekrotik
bir yara vardi. Lékositoz ve eozinofilisi olan hastanin trombosit sayilari normaldi. IgG, IgA, IgM ve IgE duzeyleri
ylksek, CD3+, CD4+, CD4+CD45RA+, CD4+CD45+CD31+T hiicre oranlari disuk saptandi. T hlicre aktivasyonu
dislik bulundu (tablo). Timus ultrasonografisinde timus dokusu normaldi. Ekokardiyografide PFO ve pulmoner
stenoz gériildii. Hastaya bu bulgularla KIY tanisi koyuldu. IVIG replasmani ve antimikrobiyal proflaksiler baslandi.
Hematopoetik kdk hticre nakli (HKHN) icin doku gruplari uygun verici bulunamadi. Hasta dis merkezde sepsis
nedeniyle kaybedildi. ARPC1B geninde homozigot p.H206YfsTer222 mutasyonu gdsterildi.

Sonug:

Bugline kadar 12 hasta bildirilmis ve iki hastaya basarili HKHN yapilmis. Bizim hastamizin diger hastalardan farkh
olarak, yarik damadi ve kardiyak anomalileri vardi, trombositopenisi yoktu. Agir bir klinige sahip ARPC1B
eksikliginde erken tani ve HKHN hayat kurtarici olacaktir.

Anahtar Kelimeler: ARPC1B eksikligi, hiicre iskeleti, kombine immun yetmezlik
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Tablo. Hastanin immiinolojik bulgular:
Hasta  Normal

BK (mm3) 47,230 5,000-19,500
TNS (mm3) 23,970 1,500-9,000
TLS (mm3) 15,950 2,500-16,500
TES (mm3) 1,520 <300

PLT (mm3) 240,000 150,000-400,000
1gG (mg/dl) 1,080 280-666

IgA (mg/dl) 195 5-39

IgM (mg/dl) 133 19-94

IgE (1U/ml) 1,360 <100
CD3+CD16-56- (%) 37 51-79
CD3+CD4+ (%) 17 31-54
CD3+CD8+ (%) 19 10-31
CD3-CD16+56+ (%) 22 5-23

CD19+ (%) 25 14-44
CD20+ (%) 25 13-40
CD4+CD45RA+ (%) 13 25-45
CD4+CD45R0O+ (%) 6 6-21

CD18+ (%) 100

CDl1la+ (%) 99

CD11b+ (%) 100

CD11c+ (%) 99
CD4+CD45+CD31+ (%) 28 >60

PHA ile T hiicre aktivasyonu

CD3+CD25+ (%) 23 52-94
CD3+CD69+ (%) 15 48-85
Anti-CD3 ile T hiicre aktivasyonu

CD4+CD25+ (%) 19

CD4+CD69+ (%) 18
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[Abstract:251] [PS-085]

Direngli Egzema ile Seyreden immiin Yetmezlik Olgusu: Hiper IgE Sendromu

Nursen Cigerci Giinaydin', Ayca Kiykim?, Sezin Aydemir?, Nedim Samanci?!, Haluk Gokugras?
INamik Kemal Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklari A.B.D, Tekirdag
2Istanbul Universitesi, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji B.D, Istanbul

Yedi yasinda kiz hasta, dort haftadir 1 mg/kg dozda sistemik steroid tedavisi almasina ragmen dlizelmeyen
egzemato6z lezyonlari nedeniyle tarafimiza danigildi. 7 aylikken baglayan yaygin atopik dermatit, agiz igi
tekrarlayan pamukguk enfeksiyonu, 1 yasindan itibaren tekrarlayan dis kulak yolu enfeksiyonu ve yaygin folikilit
Oykulsu, 3 kere alt solunum yolu enfeksiyonu ve bir kez bacaklarda sellllit nedeniyle hastanede yatis 6ykusi
oldugu 6grenildi. 2°derece akraba evliligi ve 4 yasinda erkek kardesinde benzer yakinmalar olan hastanin fizik
bakisinda tim viicudunda yaygin egzematoz lezyonlari, her iki dis kulak yolunda enfeksiyonla uyumlu bulgular ve
viicudunda gecirilmis cilt enfeksiyonlarina bagli skar izleri mevcuttu. Yapilan tetkiklerinde duslk IgM, yiksek IgE,
eozinofili, CD4 lenfopeni saptandi. Serumda yumurta beyazi, inek sutt, bugday, kakao, findik ve fistik spesifik IgE
dizeyleri yiksek bulundu. Mevcut bulgularla otozomal cekinik HiperIgE sendromuna neden olan DOCKS8 eksikligi
disuntlda. Antifungal ve antibakteriyel antibiyotik profilaksisi ve immuinglobulin yerine koyma tedavisi baslandi.
Coklu gida alerjisine ydnelik eliminasyon diyeti ve dermatit tedavileri diizenlendi. izleminde deri bulgulan geriledi,
enfeksiyon sikligi azaldi. DOCK8 mutasyonuna bagli hiper IgE sendromu ciddi egzema, tekrarlayan sinopulmoner
enfeksiyonlar, derinin viral enfeksiyonlari, yiiksek IgE ve eosinofili ile karakterizedir. Ozellikle direncli astim, atopik
dermatit gibi adir alerjik olgularda, sigil, komplike herpetik doklintiler ve molluskum gézlenen bireylerde
disuntlmelidir. Artmis kanser ve otoimmoinite riski nedeniyle erken tani, koruyucu tedavilerin baslanmasi ve
hematopoetik kdk hlicre tedavisi morbidite ve mortaliteyi azaltacaktir.

Anahtar Kelimeler: egzema, alerji, eozinofili, hiperIgE
[Abstract:093] [PS-086]

CD55 eksikligi olan olgularimiz

Dilara Fatma Kocacik Uygun!, Aysen Basaran2, Erdem Basaran?, Ismail Ogiiliir3, Dilek Gicekkokii3,
Gamze Akgiin3, Ahmet Ozen3, Aysen Bingél!

1Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji immiinoloji Bilim Dali, Antalya

2Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gégiis Hastaliklari Bilim Dali, Antalya

3Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Alerji immiinoloji
Bilim Dali, Marmara

CHAPLE sendromu, kompleman hiperaktivasyonuyla birlikte CD55 eksikligi, anjiopatik trombozis ve protein
kaybettiren enteropati son yillarda tanimlanmis protein kaybettiren enteropati nedenlerinden birisidir. Otozomal
resesif gegisli bir hastalik olup CD55 (decay accelerating factor, DAF) fonksiyon kaybr mutasyonu sonucu
olusmaktadir. Hipoproteinemi, malabsorbsiyon sendromu, kompleman yolaginin hiperaktivasyonu, intestinal
lenfanjiektazi ve barsak inflamasyonu ve tromboza yatkinlikla seyretmektedir.

Bu sunuda biz merkezimizde takipli (ic CD55 eksikligi olan olgularimizi sunmayi1 amagladik. Her (g olgu da protein
kaybettiren enteropati klinigi ile pediatrik gastroenteroloji bolimiinde takipliyken hipogamaglobulinemilerinin tespit
edilmesi lizerine tarafimizdan takibe girmis ve izlemde CD55 eksikligi tansi almistir. Her (ic hastanin da ortak
6zelligi Crohn hastaligi tablosu ile takipli ve hipogamaglobulinemilerinin olmasidir. Bir hastada mezenterik arter
trombozu tespit edilmistir.

Intestinal lenfanjiektazi protein kaybettiren enteropatinin dnemli bir nedeni olup 1961 yilinda tanimlanmistir.
Intestinal lenfanjiektazi patogenezi halen tam aydinlatilamamis olup CHAPLE sendromu son yillarda tanimlanmis
bir lenfanjiektazi nedenidir. Klinigi agiklanamayan olgularda disiinilmesi gereken antitelerden biridir. Tedavide
Eculizumab kullaniimaktadir.

Anahtar Kelimeler: CD55, Eculizumab, Protein Kaybettiren Enteropati
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[Abstract:099] [PS-087]
6. Bolgede Yer Alan Bir Merkezde Herediter Anjiyoddemli Bir Ailenin Takibi

Pamir Cerci
TC. SB. SBU. Van Egitim ve Arastirma Hastanesi

Herediter anjiyoddem (HAO) hayati tehdit edebilen bir hastaliktir. Burada hasta bireylerinin SERPING1 geninde
"large delesyon" olan bir ailenin takibini paylasiyoruz.

Ailenin cekirdek yapisi, besi tip 1 HAO tanili yedi bireyden olugsmaktadir. Saglikli olan ebeveyn babadir, hastaliktan
etkilenmeyen tek cocuksa erkektir. Vakalar HAO tanisini, en biyuk kardes HAO atagi esnasinda exitus olduktan
sonra almistir.

Vaka-1,HAO Anne

44 yasinda hastanin sikayetleri 7 yasinda baslamis, tani aldiginda 36 yasindaymis. Van EAH'daki 19 aylik takibinde
toplamda 26 defa poliklinige bagvuruken, 23 defa yatirilarak tedavi verilmistir. Toplamda 74x500 Unite C1 esteraz
inhbitoérd kullanilmistir. Acil servis basvuru sayisi sadece ikidir. Bir yil danasin kullanimindan sonra
hipertrigliseridemi gelismistir. Takibinde ikatibant baslanmis olup 6 ay icerisinde toplamda 30 defa 10mg olarak
kullanmistir.

Vaka-2,HAO Abla _
28 yasindaki hasta baska merkezde takip edilmektedir.Ayda yaklasik 40mg ikatibant kullanmaktadir.Iki cocugunda
da HAO tanisi vardir.

Vaka-3,HAO Erkek Kardes-1

22 yasindaki hastanin sikayetleri 11 yasinda baslamis. Van EAH'daki 19 aylik takibinde toplamda 24 defa
poliklinige bagvuruken, 15 defa yatirilarak tedavi verilmistir. Toplamda 28x500 Unite C1 esteraz inhbitori
kullanilmistir. Acil servis basvuru sayisi sadece Ugctlir. Bu G¢ basvurunun ikisi danasin tedarik edemedigi son Ug ay
icinde olmustur. Yaklasik 12 ay danasin kullanimina ragmen herhangi bir yan etki tarif etmemistir. Takip stirecinde
1500 Unite profilaksi ile sorunsuz dis cekimi yaptirmistir.

Vaka-4,HAO Erkek Kardes-2
13 yasinda oldugu icin takibi baska bir poliklinikte yapiimaktadir.

Vaka-5,Saglikli erkek kardestir.
Sonug olarak, HAO hastalarin saglk kuruluslarina basvurusunu siklastiran bir durumdur. Bu nedenle hem
hastalarin hem de saglik calisanlarinin egitiminin ve farkindaliginin arttirlmasi hastaligin yarattigi ekonomik yiku

ve morbiditeyi azaltabilir.

Anahtar Kelimeler: C1 esteraz inhibitérii, C4, Kompleman Eksiklikleri, Herediter Anjiyo6dem
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[Abstract:211] [PS-088]

CD55 Eksikligi Bulunan Hastalarin Eculizumab Tedavisi Oncesi ve Sonrasi Eksozomlarinin
Ayristirilmasi ve Immiin Yanitlara Olan Etkisinin Arastirilmasi

irem Evcili!, Goksu Gokberk Kaya!, Muzaffer Yildirim?!, Naz Bozbeyoglu?!, Sinan Sari2, Buket Dalgic2,
Safa Barig3, Elif Karakog Aydiner3, Ahmet Ozen3, Mayda Giirsel4, Ihsan Giirsel!

1Molekiiler Biyoloji ve Genetik Boliimii, Bilkent Universitesi, Ankara

2pediatrik Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Beslenme Bilim Dali, Gazi Universitesi, Ankara

3Cocuk Alerji ve Immiinolojisi Hastaliklari Bilim Dali, Marmara Universitesi, istanbul

4Biyolojik Bilimler Boliimii, Orta Dogu Teknik Universitesi, Ankara

CD55/Decay-accelerating-Factor (DAF), alternatif ve klasik kompleman yolaklarinin bir inhibitériadidr. CD55
eksikligi CHAPLE olarak karakterize edilen yeni immin yetmezlik hastaligi olarak tanimlanmistir. Bu calismada,
CHAPLE tanisi alan 4 hastanin tedavi olmadan (TO) ve bir doz eculizumab terapisi aldiktan sonraki (TS) izole edilen
immun sistem hcrelerinin i) eksozom ii) TLR ve iii) enflamazom ligandlarina verdigi yanitlar ¢alisildi. Hastalardan
izole edilen periferik kan monontkleer hiicreleri (PBMC), endozomal TLR (p(I:C), R848, D35 CpG ODN) ve sitozolik
ligandlar (cGAMP, p(dA:dT), LPS (transfection)) ile muamele edildi ve hicrelerin salgiladiklar sitokin seviyeleri
ELISA'yla belirlendi. U¢ endozomal TLR liganlari ile uyariimis TO ve TS hasta PBMC’lerin sagliklilara gére disiik
seviyede IL-1B, IL-6, IFN-a ve IP-10 salgiladiklar saptandi. Sitozolik ligandlar (cGAMP, p(dA:dT)) ile transfekte
edilen TO ve TS PBMC'lerin, sagliklilara gére diisiik diizeyde IL-1B, IL-6, IFN-a ve IP-10 irettikleri tespit edildi. TO
ve TS PBMC'lerin non-kanonik (LPS transfeksiyonu) ve TLR7 (R848) ligandlarina verdigi anti-enflamatuvar (IL-10)
yanitinin da azaldi§i gézlemlendi. Hastalarin TO ve TS plazmalarindan izole edilen eksozomlar, TO ve TS PBMC'ler
ile inkiibe edildi ve hiicrelerin salgiladiklari IL-1B, TNF-a, IFN-y ve IL-10 sitokin seviyeleri ELISA’yla belirlendi. TO
ve TS PBMC'ler, TS eksozomlar ile uyarildifinda TO’yle uyarilanlara gére disiik diizeyde IL-1B, TNF-a ve IFN-y
salgilatirken, yiiksek diizeyde IL-10 salimina neden oldu. Sagliklilardan saflastirilan PBMC’ler TO ve TS eksozomlari
ile muamele edildiginde ise TS-eksozomlarinin, TO-eksozomlarina gére daha diisiik miktarda IP-10 salgilattirdigi
saptandi. Bu sonuglar, tek doz eculizumab uygulamasinin, endozomal ve sitozolik sensérlere baglh immun yanitlari
degistirmedigini ancak hastalarin plazmalarindaki eksozomlarin, immun yanitlarin karakterini anti-enflamatuvar
edilime dogru yonelttigini distindlGrmustur.

Anahtar Kelimeler: CHAPLE, Eksozom, Kompleman Eksikligi
[Abstract:102] [PS-089]

Kolsisine Direncli Ailevi Akdeniz Atesi Olgularinda ideal Kanakinumab Tedavi Semasi
Olusturmak Igin Klinik Ve Laboratuvar Deneyimlerimiz

Sanem Eren Akarcan, Seyda Dogantan, Giizide Aksu, Neslihan Edeer Karaca, Necil Kiitiikgiiler
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatoloji Bilim Dali, Izmir

Ailevi akdeniz atesi tekrarlayan ates ve serozit bulgulariyla karakterize bir otoinflamatuvar hastaliktir. MEFV
genindeki otozomal resesif mutasyonlar IL-1B Uretimini artirarak inflamatuvar yanita neden olur. Kolsisin atak
sikligini ve siddetini azaltir. Tolere edilen “maksimum” kolsisin dozuyla sik atak geciren/ atak aralarinda akut faz
reaktanlan yuksek kolsisine yanitsiz hastalar, IL-1 inhibisyonu yapan ilaglardan faydalanabilir.

Klinigimizde izlenen 9 direngli olguda kanakinumab ile elde edilen sonuglar 6zetlendi.

Hastalarin Ggu erkek, altisi kizdi. Yas ortalamasi 14.2+4.2'ydi. Bes hastada M694V homozigot, bir hastada V726A
homozigot, g hastada bir allelde M694V olmak lizere birlesik heterozigot mutasyonlar mevcuttu. Alti hastaya sik
ataklar; iki hastaya kortikosteroid kullanimi gerektiren tekrarlayan plevral ve perikardiyal efflizyon; bir hastaya sik
atak ve kronik artrit nedeniyle kanakinumab baslandi.

Hastalarin tedavi 6ncesi akut faz reaktanlar yiksekti (Ort. CRP: 8.6mg/dL, SAA: 624 mg/dl, ESR: 25.3 mm/saat).
Kanakinumab ilk 6 ay 4 hafta, sonraki 6 ay 8 hafta araliklarla uygulandi. Tedaviye badh bir yan etki gézlenmedi.
Uglincti ay sonunda akut faz reaktanlari geriledi (Ortalama CRP: 0.25 mg/dL, SAA: 8.9 mg/dl, ESR: 7.7 mm/saat).
Tedavi suresi icinde hastalarda atak gézlenmedi, kronik artritli hastanin eklem bulgusu geriledi. Tedavi sirecini
tamamlayan 7 hastanin izlem slresi 6-17 aydi, 4'iinde 6-12. aylarda atak gozlendi. Uyguladigimiz protokolle
hastalarin tamaminda remisyon saglanmasi, izlemde en erken 6. ayda atak gbézlenmesi, 17. aya kadar atadi
olmayan hasta bulunmasi nedeniyle; yeniden ataklari baslayan hastalarda kanakinumab 12 haftada bir devam
edilmesi planlandi.

Kanakinumabin direncli hastalardaki optimal kullanim siiresi ve doz araligi bilinmediginden, calismamizin bulgulari
bu hastalarin yénetiminden sorumlu klinisyenlere katki sunacaktir.

Anahtar Kelimeler: Ailevi akdeniz atesi, kanakinumab
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[Abstract:201] [PS-090]
Romatoid Artrit ile Miyeloid Kékenli Baskilayici Hiicreler Arasindaki iliski

Baris Boral!, Ibrahim Tuncer?, Filiz Kibar?, Salih Cetiner?, Emrah Salman#, Suade Ozlem Badak3, Emrah
Kog3, Eren Erken3, Akgiin Yaman?2

1Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Temel Immiinoloji Béliimii, Adana

2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Mikrobiyoloji Anabilim Dali, Temel immiinoloji Boliimii,
Adana

3Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Dahiliye Anabilim Dali, Romatoloji Bilim Dali, Adana

4Ankara Numune Egitim ve Arastirma Hastanesi, Temel Immiinoloji B6liimii, Ankara

Miyeloid kdkenli baskilayici hiicreler (MKBH), miyeloid 6ncil hiicreden olgun miyeloid hiicrelere farklilasmada
basarisizlik sonucu olusan kemik iliginin heterojen bir hlicre toplulugudur. Kanser hastalarinda MKBH ile ilgili
calismalara yodgun bir ilgi olmasina karsilik otoimmun hastaliklar ile MKBH arasindaki iliskiyi gésteren calismalar
yetersizdir ve mevcut calismalarin bulgularinda geliskiler mevcuttur. Bu galismada Romatoid Artrit (RA) hastalidi ile
MKBH alt gruplari arasindaki iligski incelenmistir.

Bu amacla MTX direngli (n=32) ve MTX duyarli (n=27) olan hasta gruplar ve saglikh kontrol (n=44) grubunda
granulositik myeloid kdkenli baskilayici hiicre (G-MKBH), monositik myeloid kékenli baskilayici hicre (M-MKBH) ve
immatir myeloid kdkenli baskilayici hiicre (I-MKBH) topluluklari arasindaki iliski incelendi. Hiicrelerin analizi
periferik kan drneklerinden akim sitometri cihazi ile yapildi. M-MKBH, CD11b+ CD14+ HLA-DR-/low CD15-; G-
MKBH, CD11b+/CD14-/CD15+ ve I-MKBH, Lin-/HLA-DR-/CD33+/CD11b+ olarak tanimlandi. Periferik kandaki
MKBH sikhdini saptamak igin Sekil 1.’deki kapilama yontemi kullanildi.

Gruplarn ortalama MKHB yiizdeleri MTX direncli grupta; M-MKBH %2.96, G-MDSC %0.02, i-MKBH %0.58; MTX
duyarli grupta M-MKBH %2.30, G-MKBH %0.02, I-MKBH %0.54 ve kontrol grubunda M-MKBH %2.55, G- MKBH
%0.03; I-MKBH %0.58 olarak bulundu.

MKBH'nin RA hastalarinda koruyucu oldugunu 6neren galismalar olsa da, bu hiicrelerin farelerde otoimm{in
hastaliklarin gelisiminde etkili oldugunu belirten galismalar da mevcuttur. Bu nedenle, otoimmiin hastaliklar ile
MKBH arasindaki iliskiyi gésteren galismalar 6nemlidir. Bununla birlikte mevcut galismalardaki fenotipik
tiplendirmelerdeki farkhliklar ve MKBHIere 6zgul bir belirteg olmamasi verilerin analizinde zorluklara neden
olmaktadir. Calismanin ilerleyen asamalarinda, hasta sayisi artirilarak MKBH gruplarindaki CD39 dizeyi ve MTX
direncine etkisi de arastirilacaktir.

Anahtar Kelimeler: Myeloid kékenli baskilayici hiicre, Romatoid Artrit

Hasta gruplarinda (A) ve saghkh kontrol grubunda (B) MKBH alt gruplarimin tammlanmasinda
kullanilan kapilama yontemi
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[Abstract:206] [PS-091]
Ciddi Kronik Notropeni ile Basvuran Adenozin Deaminaz Tip II Eksikligi Olan Iki Olgu

Deniz Cagdas Ayvaz!, Merve Siileyman?!, Melike Kahveci!, Cagman Tan?!, Pinar Giir Cetinkaya?!, Cagkan
inkaya?, Selin Aytac3, Ozay Gokoz?4, Yahya Biiyiikasik®, Michael Hershfield, Kaan Boztug?, Ilhan
Tezcan!

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji Boliimii

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Enfeksiyon Hastaliklari ve Klinik Mikrobiyoloji

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji Boliimii

4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pataloji A.B.D

5Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Hematoloji Boliimii

SDuke University Medical Center, Durham, USA

7CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences, Vienna, Austria

Giris

Adenozin deaminaz tip-2 (ADA2) eksikligi, immunolojik, hematolojik ve nérolojik bulgulari olabilen otoinflamatuar
bir hastaliktir ve otozomal resesif kalitilir. Burada ciddi kronik nétropenisi olup ADA2 eksikligi tanisi alan iki olgu
sunduk.

Olgu-1

Yirmi g yasinda erkek hasta, oral aftéz lezyon, boyun sisligi ve ayak Ulseri yakinmalariyla bagvurdu. Fizik
incelemesinde, sag mandibular bolgede kurutlu lezyon, multipl servikal lenfadenopati ve splenomegali saptandi.
Immiinolojik degerlendirmesinde adir nétropeni, 16kopeni vardi. Mandibular lezyondan alinan biyopsi, osteomiyelit
ile uyumluydu ve aktinomices tespit edildi. Kemik iligi biyopsisinde CD3+T lenfosit infiltrasyonu, fibrozis goérildi.
HLA uyumlu kardesinden hematopoetik kdk hicre nakli (HSCT) 6nerildi ancak hasta kabul etmedi. Hastanin primer
immun yetmezlik (PIY) panelinde homozigot delesyona bagl gergeve kaymasi mutasyonu ((p.K466Tfs*2)(c.1397-
1403del AGGCTGA) hasta kaybedildikten sonra saptandi, bu nedenle ADA2 enzim diizeyi génderilemedi.

Olgu-2

Yedi yasinda kiz hasta ates, karin agrisi ve kusma yakinmalariyla basvurdu. Fizik muayenesi apandisit ile uyumlu
olan hastaya apendektomi yapildi. Takibinde gluteus maximus gevresinde seliilit, nekroz gelisti ve tedavi edildi.
Hastanin 6 yasina kadar nétropenisinin olmadigi, 6.5 yasinda aftéz lezyonlar ve ates ile bagvurdugu merkezde
notropenisinin saptandidi 6grenildi. Kemik iligi biyopsisinde eritroid prekirsérlerinde megaloblastoid dedisiklikler ve
poliklonal CD3+ hiicre proliferasyonu saptandi. PIY panelinde CECR1 defekti (p.M465fsX, c.1392_1393insG)
bulundu. Plazma ADA2 enzim duzeyi 5.2 mU/g olarak saptandi, ADA2 eksikligi ile uyumluydu. HSCT planlandi.
Sonug

ADA?2 eksikliginin klinik 6zellikleri gesitlidir. Bu defekt kronik nétropenili hastalarda dislintlmelidir. Takip sirasinda
otoimmdn lenfoproliferatif hastalik ve diger primer immuin yetmezliklerde gézlenebilecek konjenital nétropeni ve
otoimmun nétropeniyle ayirici tani 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: ADA2 eksikligi, nétropeni, otoinflamatuar hastalik
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[Abstract:224] [PS-092]
IL-10 Reseptor Defekti ile Takip Edilen Vakalarimizin Klinik ve Laboratuar Ozellikleri

Hasan Kapakli!, Esra Hazar Sayar!, Aylin Alan Yiicel?, Vedat Uygun3, Siikrii Nail Giiner!, Kaan Bostug*,
Erik Glocker5, Luigi D. Notarangelo®, Sevgi Keles!, ismail Reisli!

INecmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinolojisi ve Allerji Bilim Dali,Konya
2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali,Konya
3Medikalpark Hastanesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, Antalya

4Avusturya Bilimler Akademisi Molekiiler Tip Arastirma Merkezi, Viyana, Avusturya

5Mikrobiyoloji Universitesi Tip Merkezi Enstitiisii, Tibbi Mikrobiyoloji ve Hijyen Freiburg, Almanya
6Amerika Ulusal Saghk Orgiitii, Iimmunoloji ve Alerji Ana Bilim Dali, Washington, DC, USA

Giris: IL-10, aktive olmus makrofajlar ve Th2 hicreleri tarafindan uretilir.IL-10 reseptoru iki alfa molekili (IL-
10R1), iki de beta molekilinden (IL-10R2) olusmaktadir.IL-10un sindirim sistemi mukozasi lizerinde koruyucu
etkiye sahip oldugu gosterilmistir.IL-10’da veya reseptorlerindeki bozukluk saptanan kisilerde enflamasyonu
baskilayan sinyal yolu calismayip, enflamasyon kontrol altina alinamayacagindan erken baslangicli,ciddi enterokolit
gelisebildigi bilinmektedir.

Hastalar ve Yéntem: Klinigimizde IL-10 reseptor defekti tanisi ile takip edilen 5 olgu calismaya dabhil
edildi.Vakalarimizin kliniginin yaninda immiunolojik testleri retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarimizin gl erkek ve ikisi kiz olup basvuru yas ortalamasi 3,4 ay idi (1-6 ay). Bes hastaninda
basvuru sikayeti tekrarlayan ishal, kilo alamama, gaitada kan ve ates idi.TUm ailelerde es akrabaligi
mevcuttu.Hastalardan ikisi kardesti ve diger iki aile arasinda da akrabalik mevcuttu.Immunolojik
dederlendirmelerinde IgG, M, ve A ortalamalar sirasiyla 690+144; 56+45 ve 48+36 mg/dl idi. Bir olguda NK
hiicre(CD16-56:%3) ve iki olguda da B hiicre oraninda(CD19+:%3 ve %8) dlslklik mevcuttu. Dért olgunun
isohemaglutinin titresi dusik olup iki olgunun hepatit asi yanitlarinda yetersizlik saptandi.Dért olgunun yapilan
kolonoskopi bulgulari Chron Hastaligi ile uyumlu idi. Tekrarlayan kolit nedeniyle sik hastane yatislari olan hastalara
IVIG tedavisi baslandi. Yapilan genetik analizlerde IL-10 reseptdr A ve B defekti tesbit edildi.Aldiklari tedavilere
ragmen klinik bulgularn diizelmeyen hastalardan 4 ine kemik iligi nakli yapildi.U¢ hasta nakil sonrasi ve 1 hastamiz
da donor bulma asamasinda exitus oldu.Bir hastamiz nakil sonrasi 9 aydir takibimiz altindadir

Sonug: Erken baslangigli kronik ishal, kilo alamama, kanli gaita ve ates gibi enflamatuar bagirsak hastaligi
bulgularn olan hastalarda IL-10 reseptor defekti hatirlanmali, tani ve kék hicre nakli igin cok hizli hareket
edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: IL-10 reseptér, Cocuk, Immun Yetmezlik
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[Abstract:082] [PS-093]

Varyant saptanan primer immiin yetmezlik hastalarinda TREC/KREC diizeylerinin
incelenmesi

Gizem Sentiirk?, Yuk Yin Ng2, Ayca Kiykim3, Ahmet Ozen#4, Sinem Firtina?, Hiilya Yilmaz5, Elif Aydiner4,
Cem Ar5, Yildiz Camcioglu5, Sinem Sisko?!, Miige Sayitoglu!, Ozden Hatirnaz Ng®

1istanbul Universitesi Deneysel Tip Arastirma Enstitiisii, Genetik Anabilim Dali, istanbul

2jstanbul Bilgi Universitesi,Mithendislik ve Doga Bilimleri Fakiiltesi, Genetik ve Biyomiihendislik
Anabilim Dali, Istanbul

3istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari A.D., Alerji ve immiinoloji
Boliimii, Istanbul, Tiirkiye

4Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklar1 A.D. Alerji ve
Immiinoloji B6liimii, Istanbul, Tiirkiye

5istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, I¢ Hastaliklari A.D., istanbul, Tiirkiye

6Actbadem Mehmet Ali Aydinlar UniversitesiTip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji A.D., istanbul,Tiirkiye

Amagc: Primer immiin yetmezlik (PIY); badisiklik sisteminin islevini bozan nadir genetik bir hastalik grubudur. T ve
B hicre gelisimi somatik rekombinasyonlari esnasinda olusan ‘TREC’ (T cell reseptér excision circle) ve 'KREC’
(kappa-deleting excision circle) T ve B hiicrelerinin halkasal ve kalici DNA parcalaridir. Bu yiizden PIY igin T/B
hiicre gelisimini anlamada biyobelirtec olarak kullaniimaktadir Amag; sorumlu genetik dedisimi belirlenmis PIY
hastalarinda genetik varyasyonlarin T ve B hicre gelisimi Gzerindeki etkilerini TREC/KREC kopya sayillari ile
molekiler diizeyde ortaya koymaktir.

Materyal-Metod: Pediatrik immin yetmezlik tanisi almig, sorumlu patogenik gen mutasyonu saptanmis olan 13
hasta dahil edilmistir.Periferik kan érneklerinden DNA elde edimis qRT-PZR ile TREC/KREC kopya sayilari
saptanmistir. Mutlak kantifikasyon yaklasimiyla kopya sayilari hesaplanmistir.Plazmid Uretiminde igine referans
gen TRAC ile hedef genler TREC/KREC genleri klonlanmis vektér DH5-alfa konadi igerisine transfer edilerek seri
dilisyonlarla standartlar olusturulmustur.

Bulgular: Hastalarin tamaminda mutasyonlarinin etkileriyle uyumlu olarak TREC/KREC kopya sayllari gézlenmistir
(Sekil 1).0rnegdin; ADA gen mutasyonu T hiicrelerini etkilediginden bu mutasyona sahip olan hastanin TREC kopya
sayilari dastk bulunurken, ATM mutasyonuna sahip hastanin TREC/KREC kopya sayisi distk bulunmustur.
Sonug: TREC/KREC kopya sayisi PIY hastaligi icin 65nemli biyobelirteglerdir.Onceki calismamizda PIY hastalarinda
en sik goérilen genler icin gen panelleri olusturularak bu hastalar olasi gen varyantlan agisindan taranmistir.
Hastaliga neden olan patojenik varyasyonlarin T-B hiicre gelisimleri (zerine etkileri incelenmistir.Varyant tespit
edilen hastalarda, TREC/KRECkopya sayilarinin belirgin diizeyde azaldigi tespit edilmistir.Immin yetmezlik 6n
tanisi ile gelen hastalarda cok disiik sayida TREC/KREC kopyalarinin T ve B hiicre gelisim basamaklarinda gérev
alan genlerde olasi varyantlar tasiyabilecedine isaret etmektedir.Calisma, Istanbul Universitesi Bilimsel Arastirma
Projeleri Birimi tarafindan desteklenmistir.TYL-2018-30607

Anahtar Kelimeler: Primer Immiin Yetersizlikler, TREC, KREC, T hiicre gelisimi, B hiicre gelisimi
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Mutasyon saptanan pediatrik PIY hastalarinda belirlenen TREC/KREC kopya sayilari

GEN TREC EREC
MUTASYONU knpya sayim knpya sayis
Kombine T ve B
imiin, vetmerlil And 441 7330
DCLREIC 0 41840
970 45800
MEMD STATI
7 7350 7060
Yayegm-Degisken NFEE 2990 10600
Immjin Yetmezlik
Bozuklugn
TACT 2090 8010
7720 3550
STATS 1230 12104
HIESs
4870 20200
DOCES 4440 18000
DNA Hasan ATM 1280 3920
Kunsurlarm
Sentramerik }
Instablite ve 143 270
Yiizeysel 22gdesill
. Anomalilerle _
Imman Yetmezhk 136 125

[Abstract:094] [PS-094]

Ege Universitesi Pediatrik Immiinoloji Bilim Dali'nda Primer Immiin Yetmezliklerde Yeni
Nesil Dizileme Hedeflenmis Gen Yontemi ile Molekiiler Bozukluklarin Arastirilmasi (2018 yili
sonuna dek tiim veriler)

Neslihan Edeer Karaca?!, Ayca Aykut?, Asude Durmaz?, Erhan Pariltay?, Nazan Tokmeci?!, Seyda
Dogantan?, Ozgiir Cogulu?, Giizide Aksu?!, Necil Kiitiikgiiler!

1ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg! ve Hastaliklari AD, izmir

2gge Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik AD, izmir

Primer immun yetmezlikler siklikla monogenik bozukluklarin neden oldugu heterojen kalitsal hastaliklardir. Genetik
yontemlerin gelismesi ile birlikte yeni nesil DNA dizileme yéntemlerinin klinik pratikte kullanilmasiyla hastaliga
neden olan genetik mutasyonlarin belirlenme siklidi giderek artan oranda devam etmektedir. Ayni anda birgok
genin analiz edilebildigi hedeflenmis dizi analizi panelleri genetik olarak heterojen hastaliklarin tanisinda yaygin
olarak kullanilmaya baslanmistir. Ginimi(ize kadar 350’ den fazla farkli genin primer immun yetmezlige neden
oldugu gosterilmistir.

Bu calismada genetik tanisi bilinmeyen primer immin yetmezlik 6n tanili 200 olguda yeni nesil dizileme temelli Ion
AmpliSeq™ Primer Immun Yetmezlik Paneli ile hastalia neden olan mutasyonlarin bulunmasi amaclanmistir.
Kullanilan panel primer immin yetmezliklerle ilgili olabilecek 264 geni hedeflemektedir. Dizileme islemi igin Ion
Torrent’ in Ion S5™ Sequencer sistemi kullaniimistir.

Calisma sonunda yaklasik %60’a varan oranda primer immun yetmezliklerle ilgili en az bir mutasyon (homozigot,
heterozigot veya birlesik heterozigot) klinik ile iligskilendirilmistir. Analiz edilen olgularda en sik saptanan
mutasyonlar BTK (n=11), STAT3 (n=5), CD40LG (n=4), CYBB (n=4) ve NOD2 (n=4) olmustur. Ayrica nadir
gorilen immin yetmezlik nedenlerinden SPPL2A, MALT1, IL21R, TRNT1, VPS45, BLNK genlerinde de birer olgu
bazinda mutasyon saptanmistir.

Kesin molekiler genetik defektin tanimlanmasi hastalarin uygun izlem ve tedavilerinin yénlendiriimesi agisindan
oldukge 6nemlidir. Kullanilan 264 genlik panelin primer immun yetmezlik hasta gruplarinda genetik defektlerin
arastiriimasi igin glivenilir ve hizli bir yéntem oldugu anlasiimaktadir.

Anahtar Kelimeler: primer immin yetmezlik, hedeflenmis yeni nesil dizileme
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[Abstract:112] [PS-095]

Hipokalsemi ve T hiicre diisiikliigii olan bir yenidogan olgusu

Muhammet Taha Demirci?, Fatma Duksal?, Beyza Ozcan3, Hasan Kapakli4, Salih Cicek5, Ismail Reisli4
1saglhik Bilimleri Universitesi, Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari
Boliimii

2saglhik Bilimleri Universitesi, Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji
Hastahiklarn B6Iii|_1_1ii, Konya

3saglik Bilimleri Universitesi, Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Yenidogan Yogun Bakim Boéliimii,
Konya

4Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Hastaliklar1 Bilim
Dali, Konya .

5Saghik Bilimleri Universitesi, Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Boliimii, Konya

Yenidogan déneminde saptanan direngen hipokalsemi, T lenfosit disiukltgu ile birlikte ise ilk akla gelecek tani
DiGeorge Sendromu olmaldir. Bu sendromda, hastalarin %90°indan fazlasinda 22q11 delesyonu saptanir ve en sik
gorilen mikrodelesyon sendromudur. Klasik triadi; konjenital kalp hastaligi, palatal yetersizlik ve hipokalsemiden
olusur. Timus hipoplazisi, konusma bozukluklar ve beslenme problemleri diger sik gortlen bulgulardir.

Yirmi bes yasinda annenin dérdinci gebeliginden Gglincl yasayan olarak 32 hafta 1670 gram dogan kiz hasta
prematirite nedeniyle yenidogan yogun bakim lnitesinde takip edildi. Muayenesinde yarik damak, uzun yiiz ve
1/6 sistolik tftirim olan hastanin takiplerinde direngli hipokalsemileri olmasi nedeniyle DiGeorge sendromu
dislnilda. Tetkiklerinde kalsiyum 5,6 mg/dl, fosfor 9,23 mg/dl, alkalen fosfataz 303 u/l, parathormon: 124 pg/ml
olup hemogramda lenfopenisi (total lenfosit sayisi:4600) yoktu. Cekilen akciger grafisinde timus dokusu saptanan
olgunun yapilan ekokardiyografisinde patent foramen ovale saptandi. Immunoglobulin A: 0.11 g/I (0.09-0.30),
immiunoglobulin G: 2.92 g/l (3.76-6.85), immunoglobulin M: 0.22 (0.36-0.77) g/l, immunoglobulin E: 18.7 kU/I
olup, T lenfosit alt gruplarinda; CD16-56: %8, CD19: %?21.3, CD3: %34.5, CD4: %31.2, CD8: %9.8 ve CD4/CD8:
3.1 olup, T lenfosit distkligl saptanmistir. T lenfosit fonksiyonuna yonelik bakilan PHA ile CD25 ekspresyonunda
aktivasyonu yeterli ve Recent Thyimic Emigrant (RTE) hicre orani (%63) normal olarak saptandi. Taniya yonelik
gonderilen FISH analizinde 22q11 delesyonu normal bulunan olgunun 10p delesyonu gonderildi. Takiplerinde
tekrarlayan atesleri olmasi sebebiyle intravendz immiinglobulin tedavisi ve trimetoprim sulfametoksazol profilaksisi
baslandi. Vakanin su anda genetik sonug takibi yapiliyor.

Yenidogan déneminde hipokalsemi ve T lenfosit distkltigu ile seyreden olgularda mikrodelesyon sendromlari
dislintlmesi ve tani igin ileri tetkiklerin yapilmasi gerektigi vurgulanmak amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: hipokalsemi, immun yetmezlik, yarik damak, yenidogan
[Abstract:124] [PS-096]

RFLP Yontemi ile Tani Alan Artemis Olgusu

Giilizar Gulnur Bal, Mehmet Ali Karaselek, ismail Reisli, Sevgi Keles, Siikrii Nail Giiner
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Ana Bilim Dali, Konya

Giris-Amag: DCLRE1C geni tarafindan kodlanan nikleaz ARTEMIS, V(D)J rekombinasyonunda ve NHEJ aracili DNA
cGift zincir kiriklarinin onarilmasinda 6nemli rol oynamaktadir. DCLRE1C geninde olusan mutasyonlar ARTEMIS'in
fonksiyonel bozuklugu ile sonuglanmakta ve T/B hicre gelisimini olumsuz yénde etkilenmektedir. DCLRE1C
mutasyonlari genellikle adir kombine immun yetmezlik (AKIY) tablosu olusturur. Ancak ekzon 3 ve 14'deki
mutasyonlar yaygin dedisken immun yetmezlik (CVID) tablosunda karsimiza gikabilmekte ve tani geg yaslara
sarkabilmektedir. Bundan dolay klinik olarak stiphelenilen hastalarin bu mutasyon agisindan taranmasi énem arz
etmektedir. Bu calismada CVID tablosuyla klinigimize basvuran ve RFLP yontemi ile Artemis mutasyonu tanisi alan
bir olgu sunulmustur.

Olgu: 7 yasinda kiz hasta, klinigimize 11 aylikken anal bolgede ve adizda tekrarlayan yara sikayeti ile
basvurmustur. Oykiisiinden 2 ayliktan itibaren baslayan agiz icinde ve anal bélgede tekrarlayan yaralarinin oldugu,
1 defa otit gecirdigi, tekrarlayan ates ve bronsiolitlerinin oldugu; anne ve babanin da kuzen oldugu 6grenilmistir.
Laboratuvar incelemesinde selektif IgA dlslkltigl, B hiicre lenfopenisi ve CD25 aktivasyonunda yetersiz
aktivasyon tespit edilmistir. Radyolojik incelemede timus izlenmemistir. Hastaya IVIg replasman tedavisi
baslanmis olup DCLRE1C geni ekzon 3 (c.194C>T, p.T65I) ve ekzon 14'deki (c.1669_1670insA; p.T577Nfs*21)
mutasyon(lar) agisindan RFLP ydntemi ile mutasyon analizi gergeklestirilmistir. RFLP analizi sonucunda ekzon 3’de
homozigot missense mutasyon (T/T) tespit edilmis olup ekzon 14’de herhangi bir mutasyon saptanmamistir. Tespit
edilen mutasyon Sanger DNA dizi analizi ile de dogrulanmistir.

Sonug: Bu olgu, bélgesel olarak sik Artemis ekzon 3 defektinin RFLP yontemi ile tani almasina 6rnek bir olgudur.
PIY’lerde bilinen gen defektlerinin RFLP ydntemi ile kolay, ucuz, ayirici ve rutinlestirilebilir bir sekilde tespit
edilebilecegi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: Artemis Endoniikleaz, DCLRE1C, RFLP, PiY
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[Abstract:127] [PS-097]

RFLP yonteminin CD19 eksikligi tanisinda kullanilmasi

Hatice irem Efe!, Mehmet Ali Karaselek?, Hasan Kapakli2, Yahya Giil?, Siikrii Nail Giiner?, Sevgi Keles?,
ismail Reisli2

1Necmettin Erbakan Universitesi Saglik Bilimleri Enstitiisii Immiinoloji(Y.L);Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji ve Alerji Anabilim Dali;Konya

Giris: CD19, olgun B hicrelerin yizeyinden CD21, CD81 ve CD225 ile birlikte bulunan bir protein olup B hiicre
antijen reseptdrt ile birlikte gérev yapmak ve antijen ile uyarim sonrasinda aktivasyonu dizenlemektedir.
Dolayisiyla CD19 proteinini kodlayan gende meydana gelen mutasyonlar CD19 protein ekspresyonunu etkilemekte
ve primer immiin yetmezlik (P1Y) tablosu meydana gelmektedir.Calismaya daha énce CD19 geninde mutasyon
saptanan (Ekzon 6, c.973_973insA) hastanin yeni dogan bebegi dahil edilmis olup, bu calismada bebedin CD19
geni agisindan tasiyici veya hasta olma durumunun belirlenmesi amaglanmistir.

Materyal-Metod: Calismaya daha 6nce CD19 geninde mutasyon saptanan hastanin kendisi yeni dogan bebedi dahil
edilmistir. Oncelikle (¢ farkli CD19 klonu kullanilarak CD19 ekspresyonu ve B hiicre alt gruplari akim sitometrik
olarak dederlendirilmistir. Daha sonra polimeraz zincir reaksiyonu-restriksiyon parga uzunluk polimorfizmi (PZR-
RFLP) yéntemi ile mutasyon analizi gergeklestirilmistir. Akimsitometrik ve mutasyon analiz galismalari iki kontrol
esliginde gergeklestirilmistir.

Sonuglar: Akimsitometrik analizde (g farkli klon ile de CD19 ekspresyon izlenmemistir. Ayrica hastanin bellek B
lenfositleri CD20(+) B lenfosit kapisinda % 0 olarak belirlenmis olup bebekte normal olarak tespit edilmistir. RFLP
analizinde bebegin ilgili mutasyon agisindan tasiyici oldugu tespit edilmistir.

Sonug: CD19 mutasyonu saptanan hastamizin bebedinin, RFLP yontemi ile bilinen CD19 mutasyonu ydniinden
tasiyici oldugu saptanmistir. RFLP yontemi, bilinen mutasyonlarin taranmasinda kullanilabilecek ucuz, hizli ve
glvenilir bir yontem oldugu kanisindayiz.

Anahtar Kelimeler: BHR kompleksi, CD19 eksikligi, RFLP
[Abstract:128] [PS-098]
Dermatit, Atipik Sacglar ve Paronisi: ADAM 17 Eksikligi

Eda Siizen!, Sule Haskologlu!, Gokalp Bolkent!, Candan islamoglu?, Sevgi Kostel Bal!, Jasmin
Dmytrus?, Kaan Boztug?, Figen Dogu!, Aydan ikinciogullar!

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Iimmiinoloji-Allerji Bilim Dali, Ankara

2CeMM Research Center for Molecular Medicine of the Austrian Academy of Sciences, Medical
University of Vienna, Children’s Cancer Research Institute, Vienna

Giris: ADAM17, tip I transmembran proteinlerini membrandan ayirip hicre ylzeyine salinmalarini ve TNFa’'nin
soluble forma donlismesini saglayan bir enzimdir. ADAM17 eksikligi, ilk kez 2011 yilinda enflamatuar cilt
reaksiyonlari, paronisi ve ishal sikayetleri olan iki kardeste tanimlanmistir. Biz de burada erken baslangich
dermatit, tekrarlayan ates, ishal, paronisi ve sacglarinin uzamamasi yakinmalari ile basvuran ve ADAM17 eksikligi
tanisi alan bir olgumuzu sunmaktayiz.

Olgu: Aralarinda akrabalik olan anne babanin ikinci cocugu olarak dodgan kiz hasta, 10 glinlikken baslayan
ozellikle kivrim yerlerinde olan kizariklik, saglarinin uzamamasi, tirnaklarinda kalinlasma ve renk degisikligi
sikayetleri ile 4 yasindayken basvurdugu dermatoloji kliniginden primer immin yetmezlik stiphesiyle klinigimize
danisildi. Fizik muayenesinde saglari kisa, ince, ylnsi goériniimde, sagh deride dermatit, kaslar daginik-sert, tim
kivrim bdlgelerde kizariklik, papulo-pustiler yaralar, blefarit, el ve ayak tirnaklarinda onikolizis ve diskolorasyon
vardi. Immiinolojik degerlendirmesinde; serum Ig G, A, M diizeyleri normal, total Ig E diizeyi: yiiksek bulundu.
Deri prick testinde duyarhlik saptanmadi. Periferik kan lenfosit alt gruplari, lenfosit ve nétrofil fonksiyonlari
normaldi. Sag ve tirnaklardan alinan kazinti 6rneklerinde mantara rastlanmadi. 5 yillik izlemi boyunca cok kez ates
ve dermatit nedeniyle yatirilarak IV antimikrobial tedavi aldi. TUm yara strinta kilttrlerinde S.aureus Uredi.
Profilaktik antibiyotik ve subkutan Ig ile enfeksiyon sikliginda azalma oldu. Tium exome dizileme analizi (WES) ile
ADAM17 geninde Exon 18 ve 19’da delesyon saptandi.

Sonug: Erken baslangicl dermatit, ylinsi saclar, paronisi ile basvuran hastalarda ADAM 17 eksikligi akla
gelmelidir. Kesin tedavinin heniiz olmadigi bu hastalikta yeni olgularin tanimlanmasi, fonksiyonel galismalarin
artmasi tedavi konusunda ilerlemelere katki saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: ADAM17, dermatit, paronisi, TNFa
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[Abstract:185] [PS-099]

X'e bagh gecis gosteren lenfoproliferatif sendrom; farkl klinik 6zellikleri olan ikiz olgu

Giilay Kaya!, Elif Bahat Ozdogan2, Aysenur Bahadir3, Esin Figen Dogu#

1Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Pediatrik
Yogun Bakim Bilim Dali, Trabzon

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Pediatrik
Nefroloji Bilm Dali, Trabzon

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Pediatrik
Hematoloji Bilim Dali, Trabzon

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

Girig: X'e bagli lenfoproliferatif hastalik (XLP), gogu kez Epstein-Barr virlisti (EBV) enfeksiyonuyla iliskili ciddi klinik
seyirli, immun disregilasyon ile karakterize nadir gorilen kalitsal immun yetmezliktir. XLP-1, lenfosit aktivasyon
sinyal molekila iliskili proteini kodlayan SH2D1A genindeki kusurlardan kaynaklanir. Allogenik hematopoetik kék
hicre (HSC) transplantasyonu XLP'nin tek tedavi secenedidir. Burada; bir yil 6nce ikiz erkek kardesi ve bes
yasinda iken dayisinda Epstein-Barr virlist (EBV) enfeksiyonu sonrasi 6lim hikayesi olan ve XLP-1 tanisini
koydugumuz EBV negatif olguyu sunuyoruz. Olgu: Daha 6nce saglikh olan lg yasinda erkek cocuk ates, uyku hali
sikayetleri ile yapilan tetkiklerinde idrar yolu enfeksiyonu nedeni ile tedavi edilirken genel durumunda kétilesme
olmasi Gzerine Pediatri Yogun Bakim servisine yatirildi. Glaskow koma skoru (GKS) 3 ve entlbe idi.
Soygegmisinden, bir yil dnce ikiz-esi erkek kardesinin ve bes yasinda iken dayisinin EBV enfeksiyonu sonrasi exitus
oldugu 6grenildi. Sok ve multiorgan yetmezligi tanilar ile MV destedi verildi. Absoll lenfosit sayisi (ALS) 750,
immunglobulin ve lenfosit alt grup incelemesinde; immunglobulin G, natural killer hiicreleri yas grubuna gore
dislik dederlerde idi. EBV serolojisi negatifti. Yapilan genetik analiz sonucu, SHA2D1A geninde, c.137+ 5G>A
(IVS1 + 5G>A) hemizigot mutasyon tespit edildi. Annesi ve bir kiz kardesinin de tasiyici oldugu goraldu. Tartisma:
Kardesinin dosya incelemesinde, EBV ile tetiklenen hemofagositik sendrom mevcut idi. Bu galisma ile, ikiz
kardeslerde, XLP1'nin farkl iki prezentasyonu sunulmustur. Hastanin genetik konfirmasyonu ancak kaybedildikten
sonra sonuglanmistir. Bu nedenle, ailede, erkek cocuklarda, EBV'ye bagl 6lim hikayesinde, ilk akla gelecek
tanilardan birinin XLP1 olmasi, HSC sansi agisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: EBV, gocuk, XLP-1
[Abstract:231] [PS-100]
NFKB2 Defekti Olan Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Olgusu

Deniz Yasar!, Nihan Avcu?!, Deniz Cagdas Ayvaz2, Kaan Boztug3, ilhan Tezcan2

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Immiinoloji Bilim Dali, Ankara

3Medical University of Vienna, Department of Pediatric and Adolescent, Ludwig Boltzmann Institute for
Rare and Undiagnosed Diseases, Vienna, Austria

Yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY), hipogammaglobulinemi ile seyreden diisiik immiin yanit sonucu
enfeksiyonlara yatkinlk olusturan bir primer immiin yetmezliktir (P1Y). YDIY klinik ve genetik olarak heterojen bir
hastaliktir. NFKB2 gen mutasyonu, YDIY’in nadir gériilen genetik nedenlerinden biridir. NFKB2, immiin sistemin
duzenlenmesi ve islevinde anahtar rol oynayan bir transkripsiyon faktéru ailesi olan NFKB ailesinin bir Uyesidir.
Burada, NFKB2 mutasyonu sonucunda YDIY'i olan 12 yasinda kiz hasta sunulmustur.

Olgu: Aralarinda akrabalik olmayan anne-babanin ¢ocugu olan hastanin bes aylikken tekrarlayan kuru ¢kstrik ve
kusma nedeniyle bir hastaneye basvuran, immunoglobulin dizeyleri normalden dislik saptanan hastanin 2
yasindayken yapilan fizik muayenesinde klinik bulgu saptanmamis, gegici hipogamaglobilinemi izleme alinip,
profilaktik antibakteriyel tedavi baslanmis oldugu 6grenildi (Tablo 1). izlemde sikayetleri gerilememis ve
tekrarlayan ust solunum yolu enfeksiyonlari devam etmistir. Alti yasina kadar herhangi bir tedavi almayan hastada
6 yasinda parsiyel alopesi, tirnak distrofisi, frontal alanda herpetik vezikiil, dental anormallikler ve obezite tespit
edilmistir (Sekil 1). izlemde adrenal yetmezlik ve immiinoglobulin diizey disikligu saptanmis, YDIY tanis
konulmustur. Hastanin yapilan genetik analizinde NFKB2 mutasyonu saptanmistir.

Tartisma: NFKB2 mutasyonu sonucu ortaya ¢ikan YDIY hastalarinin klinik dzellikleri; solunum yolu enfeksiyonlari
(pnémoniler, otitis media, sinlzit), tekrarlayan herpes labialis, giardiasis, alopesi totalis, tirnak deformitesi,
psoriasis, dermatit, vitiligo, santral adrenal yetmezlik ve alerjik hastaliklar (astim) kapsamaktadir. NFKB2
mutasyonlari sonucu ortaya gikan YDIY nadir gériilen bir durumdur, bu nedenle bu vakalarin tespit edilmesi ve
literatlire kazandiriimasi bliyik énem arz etmektedir.

Anahtar Kelimeler: NFKB2 mutasyonu, Yaygin Degisken Iimmun Yetmezlik
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Sekil 1: Hastanin alopesi totalis ve tirnak anormallikleri

Tablo 1: Hastanin immiinolojik bulgular: ve aldig: tedavi

Tam Kan Sayim éﬁ’(aliasvuru) (6Y¥]a)liY tani) (lszu};s)
Hemoglobin (g/dl) 12,4 12,9 11,6
Lokosit (/mm?) 19,5 17,1 20,1
Trombosit (/mm?) 440 430 336
Mutlak lenfosit sayisi (/mm?) 6800 8000
Mutlak nétrofil sayisi (/mm?) 9800

Immunoglobulin
IgA (mg/dl)
1gG (mg/dl)
IgM (mg/dl)
Total IgE (IU/ml)

Lenfosit alt gruplari (%/#) (/ul)

CD3

CD4

CDs8
CD16-56
CD19
Anti-HBsAg
CRP (mg/dL)

Lenfosit doniisiimii

Tedavi

7,62 (18-150)
218 (420-1200)
28,9 (45-200)
<1

(%)

68

50

20

12

17

Negatif

Yiiksek

Profilaktik Baktrim 1*1

22,4 (73-303)
336 (764-2134)
20,6 (46-304)
<1

(%), (normal degeri)
74 (55-78)

54 (27-53)

22 (19-34)

7 (4-26)

18 (10-31)
Negatif

Normal

IVIG

9,47 (45-250)
728 (650-1600)
20,6 (46-304)

(%)
85
55
31
7
75

1,38

Siklosporin
Hidrokortizon
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[Abstract:233] [PS-101]

Saghkhl pediatrik ve yetiskin bireylerde T hiicreli reseptor eksizyon cemberleri (TREC'ler) ve
Kappa silici eksizyon gemberleri (KREC'ler) diizeylerinin degerlendirilmesi

Yuk Yin Ng!, Gizem Sentiirk2, Ozden Hatirnaz Ng3, Ayca Kiykim?%, Ahmet Ozen5, Hiilya Yilmaz$, Elif
Aydiner>, Safa Baris®, Cem ArS, Yildiz Camcioglu4, Tugce, Sudutan?, Miige Sayitoglu?

1Istanbul Bilgi University, Genetics and Bioengineering, Istanbul, Turkey

2Istanbul University, Aziz Sancar Experimental Medicine Research Institute, Genetik A.D. Istanbul
Turkey

3Acibadem Mehmet Ali Aydinlar University School of Medicine, Medical Biology A.D., Istanbul, Turkey
4Istanbul University Faculty of Medicine, Children's Health and Disease A. D., Department of Allergy
and Immunology, Istanbul, Turkey

5Marmara University Pendik Education and Research Hospital Child Health and Diseases A.D. Allergy
and Immunology Department, Istanbul, Turkey

6Istanbul University Faculty of Medicine, Internal Medicine, A. D., Istanbul, Turkey

Kemik iligi ve timustaki B- ve T-hticre olgunlasmasi sirasinda, kappa-silme rekombinasyon eksizyon gcemberleri
(KREC'ler) ve T-hiicre reseptor eksizyon gcemberleri (TREC'ler) gibi dairesel DNA segmentleri, TCR ve BCR yeniden
didzenlenmeleri sonucunda Uretilir. Bu dairesel DNA elemanlari hiicre iginde kalir ve B ve T hicresi hilicre
bdlinmesi sirasinda seyreltilir. TREC'lerin ve KREC'lerin gergek zamanh kantitatif PCR ile 6élglilmesi, B- ve T-hlcre
ciktisinin yeni bilgisini saglar, boylece agir kombine immiin yetmezlikler (SCID) gibi B / T-hticre ile ilgili genetik
hastaliklarin belirtecleri olarak kabul edilebilirler. Ayrica, TREC ve KREC seviyelerinin yenidogan dederlendirmesi
erken hastalik tanimlamasina yardimci olur ve yeni genetik kusurlarin kesfedilmesini saglayabilir. Bununla birlikte,
sadlikli bireylerde KREC ve TREC'in bazal seviyeleri hakkindaki veriler bilinmemektedir veya eksiktir. Son
zamanlarda, KREC ve TREC seviyelerini saglikli bir birey kohortunda dederlendirmeye basladik. Bu amacla 45
sadlkli donoérden (yas aralidi 7,5 ay - 49 yil) periferik kan 6rnekleri toplandi ve DNA izolasyonlari gercgeklestirildi.
KREC'ler ve TREC seviyeleri, kantitatif gercek zamanh PCR ile dederlendirildi. Beklendigi gibi, KREC ve TREC
dederlerinin seviyesi artan yasla birlikte giderek azalmaktaydi. Pediatrik grupta (<18 yas) yluksek KREC ve TREC
seviyeleri tespit edilirken, yetiskin (19-49) gruplarda KREC ve TREC igin sirasiyla 5 ve 6 kat azalma goézlendi. Bu
calisma ileride gerceklestirilecek olan yeni dogan taramalari icin de bazal bir veri olusturmasi agisindan énemlidir.

Bu galisma Istanbul BILGI Universitesi Bilimsel Arastirma Projeleri Fonu (Proje No: 2018.01.0006) ve Istanbul
Universitesi Bilimsel Arastirma Projeleri Birimi tarafindan desteklenmistir (Proje No: TYL-2018-30607).

Anahtar Kelimeler: SCID, TREC, KREC, newborn

KRECs and TRECs in adults and paediatric healthy controls
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[Abstract:235] [PS-102]

Agir Kombine immiin Yetmezlik (AKIY) Hastalarinin Erken Tanisini Saﬁ_!ayan TREC Analiz
Yonteminin Kurulmasi ve Retrospektif Olarak 5030 Guthrie Orneginde Olgiilmesi

Senem Kocak!, Fethiye Eken?, Deniz Aslar Oner!, Yonca Egin2, Sule Haskologlu?, Sevgi Kostel Bal?,
Candan Islamoglu?, Deniz Acican3, Lale Satiroglu Tufan4, Figen Dogu?!, Aydan Ikinciogullari?
1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji BD

2ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Genetik BD

3Tiurkiye Halk Saghgi Kurumu Ankara Yenidogan Tarama Laboratuari

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Adli Tip AD Adli Genetik Laboratuari

Agir kombine immiin yetmezlik (AKIY) genetik nedenlere bagli, T ve B lenfosit fonksiyonlarinda bozuklukla
karakterize primer immun yetmezlikdir. Hastalar ciddi enfeksiyonlar ve organ hasari gelismeden tani almalidirlar. T
hicre reseptér eksizyon halkalari (TREC) timopoezis VD] T hiicre diizenlenmesinde ortaya cikan halkasal DNA
parcasidir. AKIY taramalari, yenidoganda Guthrie karti kurutulmus topuk kani kullanilarak TREC analizi ile yapilr.
Calismamizda AKIY taramasi icin TREC gercek-zamanli-qPZR analiz yénteminin Ankara Universitesi Cocuk
Immunoloji BD laboratuarinda kurulmasi igin 6n calismanin yapilmasi amaglanmistir. Retrospektif calisma igin
Turkiye Halk Saghgi Kurumu Ankara Yenidogan Tarama laboratuarindan 5030 yenidogan Guthrie kart 6rnekleri
temin edilmistir. Calismamizda TREC ve housekeeping genlerden biri olan B-aktin analizi; 6zgin primerler, TagMan
problar ve plazmidler kullanilarak gergek-zamanli-qPZR ydntemiyle yapilmistir. Dry Blood Spots (DBS) igin kopya
saylilari hesaplanmis ve analizlerde kullaniimistir. Calismalarimiz sonucunda; 5030 6rnedin; 5015'i (%99,7)
normal, 15’inin de (%0,3) dusik TREC dederine sahip oldugu bulunmustur. Calismada normal TREC degerleri ile
dislk TREC degerlerinin demografik 6zellikleri karsilastiriimis; dogum agirligi ile TREC dederi arasinda istatistiksel
olarak anlamli iliski saptanmistir. Dusltk TREC dederine sahip 3 yenidodanin extus oldugu ve bunlardan birinin agir
premattre, birinin konjenital malformasyonlu dogdugu bilgilerine ulasilirken, digerinin 6lim nedeni hakkinda
bilgiye ulasilamamistir. Calismamiz kapsaminda TREC kopya sayisi distik tespit edilen 3 olgunun ileri genetik
arastirmalari devam etmektedir. TREC analizi 5030 6rneklem buyukligu ile Turkiye'de ilk kez tarafimizdan
gergeklestirilmistir. Bundan sonraki hedefimiz; TREC'in analizi ile lilke genelinde AKIY ve T hiicre defektlerinin
gercek sikhiginin tespiti, AKIY icin yenidogan tarama programi panelinde kullaniimasini saglayacak teknidin ve veri
bankasinin laboratuvarimizda olusturmaktir (Projemiz 16A0230008 Ankara Universitesi BAP tarafindan
desteklenmistir).

Anahtar Kelimeler: AKIY, yenidogan tarama, TREC, gercek-zamanli-gPZR
[Abstract:242] [PS-103]

Yenidogan Guthrie Kart Orneklerinin Farkli Saklama Kosullarinin TREC ve B-Aktin Analizi
Uzerine Etkisinin Incelenmesi

Deniz Aslar Oner!, Senem Kocak!, Fethiye Eken!, Emel Okulu?, Figen Dogu?, Aydan ikinciogullari!, Lale
Satiroglu Tufan3

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji BD

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Neonatoloji BD

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Adli Tip AD, Adli Genetik Laboratuari

Guthrie kartlarinin yenidogan tarama programlarinda kullanilmasi, Guthrie kartlarinin saklama kosullari ve
slireleriyle ilgili konularin 6nemini artirmistir. Bu 6rnekler, potansiyel olarak yenidoganlar icin "DNA Bankasi” islevi
gormektedir. Yenidogan tarama testlerinde ve DNA bankalarinin olusturulmasinda, DNA'nin stabilitesi ve yapilacak
testlerin glivenirligi icin Guthrie kartlarinin uygun sicaklik ve nemde saklanmasi énemlidir. Literatlirde Guthrie
kartlarinin saklama kosullari pek gok farkl protokol bulunmaktadir. Calismamizda, farkl sicaklik ve nem oranina
sahip ortamlarda saklanmis Guthrie karti kan drneklerinden DNA eldesi sonrasinda gergek-zamanli-gPZR ile TREC
ve B-Aktin analizi Gzerine etkisinin arastirilmasi ve kopya sayilarinin demografik 6zellikleriyle karsilastiriimasi
amaglanmistir.

Calismamiza 40 adet yenidogan Guthrie ve periferik kan érnekleri dahil edilmistir. Orneklem yas aralidi 4 ginlik
ve 5 aylik yenidodan kan 6rneklerini kapsamaktadir. Her yenidogan igin, ayri olmak lizere hem topuk, hem de
periferik kan emdirilmis Guthrie kartlari kullaniimistir. Olasi DNA dedisimlerinin tespiti igin Guthrie kartlari -20°C ve
+40°C’de saklanmistir. DNA izolasyonu, robotik izolasyon cihaziyla elde edildikten sonra TREC ve B-Aktin kopya
saylilari gergek-zamanli-qPZR ydntemiyle gergeklestirilmistir.

Calisma sonucunda -20°C ve +4°C saklanan topuk ve periferik kan Guthrie 6rneklerinde TREC ve B-Aktin kopya
sayilari arasinda herhangi bir farklilik bulunmamistir. Guthrie saklama kosullarinin ve bekleme strelerinin gergek-
zamanli-gPZR calismanin sonuglarini etkilemedidi gérilmustiir. Orneklerin ortalama TREC kopya sayilariyla
demografik bilgilerine bakildiginda, sezeryan dogumlu 37 haftadan kigiik yenidoganlarin kopya sayilarinin diisiik
oldugu bulunmustur. Kurutulmus kandaki DNA'nin stabilitesi ve belirli DNA sekanslarinin taranmasi konusunda
Guthrie kartlari, ucuz ve glvenilir saklama yéntemi olarak kullanilabilir. Gergeklestirdigimiz galismanin devami
olarak sonraki calismada, ayni Guthrie érneklerinin -20°C ve +4°C’de saklama surelerinin artiriimasi
planlanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Guthrie, yenidogan tarama, TREC, sicaklik, gergek-zamanli-qPZR
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[Abstract:245] [PS-104]

Farkl Izolasyon Protokolleriyle Guthrie Karti Kurutulmus Kan Orneklerinden Elde Edilen
DNA’larin Gergcek Zamanh Polimeraz Zincir Reaksiyonu ile Analizi

Fethiye Eken!, Senem Kocak!, Deniz Aslar Oner?!, Yonca Egin2, Figen Dogu?, Aydan Ikinciogullarii, Lale
Satiroglu Tufan3

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Iimmiinoloji BD

2ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Genetik BD

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Adli Tip AD Adli Genetik Laboratuari

Dlinya’da yenidodan tarama programlari kapsaminda Guthrie kartlari kullanilarak, yenidodanlardan elde edilen
topuk kani 6rneginin bozulmadan uzun slre saklanmasi saglanmaktadir. Bu kan érnekleri ile tani amach taramalar,
ilag izlemleri, genetik analizler ve molekiler epidemiyolojik calismalar yapilabilmektedir. Yenidogan kanlarinin
Guthrie kartlariyla saklanmasinin avantajlari yaninda en énemli dezavantaji saklanacak kanin sinirli miktarda
olmasidir. Dolayisiyla, bu sinirh miktardaki kandan da sinirli miktarda DNA izole edilebilmektedir. Bu nedenle
Guthrie kartina emdirilmis kandan izole edilecek DNA icin ucuz, glivenilir, hassas, tekrarlanabilir ve gercek zamanli
PZR’da kullanilabilecek kalitede izolasyon yéntemlerinin gelistirilmesi oldukga 6nemlidir. Guthrie kartlarindan izole
edilen iyi kalitede DNA'lar, gercek zamanli PZR gibi yéntemlerle, diinya genelinde A§ir Kombine Immiin Yetmezlik
(AKIY) icin yenidogan tarama programlarinda kullaniimaktadir. Bu sebeple Guthrie karti kurutulmus kan
orneklerinden elde edilecek DNA'nin yeterli miktar ve iyi kalitede olabilmesi icin DNA izolasyon yontemlerinin
gelistiriimesi arayisi halen devam etmektedir. Bunlar arasinda organik, inorganik, kati evre ve basit ham
parcalama DNA izolasyon ydntemleri bulunmaktadir. Calismamizda Guthrie kartina emdirilmis kurutulmus kan
orneklerinden 4 farkli TE kaynatma protokolleriyle ve robotik cihazla (Anatolia geneworks Magnesial6® ) DNA
izole edilmistir. izole edilen DNA’larin kantitatif olarak gercek zamanli PZR'da karsilastirmasi ve en uygun izolasyon
yonteminin belirlenmesi amaclanmistir. Yaptigimiz karsilastirmalar sonucunda robotik izolasyonla elde ettigimiz
DNA’larin, dogru, glvenilir, tekrarlanabilir, gercek zamanh PZR'da kullanilabilecek kadar iyi miktar ve kalitede
oldugu gozlenmistir. Diger protokoller hizli ve ucuz maliyetli olmasina ragmen elde edilen DNA kalitelerinin gergek
zamanli PZR’da glvenilir sekilde kullanilabilecek kadar iyi olmadigi gozlenmistir.

Anahtar Kelimeler: Guthrie, DNA izolasyonu, gergek-zamanl-PZR
[Abstract:088] [PS-105]

Di george sendromlu hastanin gastropeksi sonrasi postoperatif hemsirelik bakimi olgu
sunumu

Nejla Serter Avci
hacettepe liniversitesi tip fakiiltesi, cocuk cerrahisi ana bilim dali, ankara

Di George sendromu; 22. kromozomdaki bozukluktan kaynaklanan bir hastaliktir. Timus bezinin yoklugu yada az
gelismesiyle T hticrelerinin Uretilmemesi sonucu hiicresel immiin yetmezlige yol agmaktadir. Genetik tahlil olan
FISH (Floresan In Situ Hibridizasyon) testi ile tani konur.

4 yasindaki erkek hasta 1.5 yaslarindayken tekrarlayan nébet 6yklisi sonrasinda yapilan arastirmalar sonucu
incelenen 150 interfaz nikleusunda ve 8 metefaz alaninda Di George Sendromu tanisini almistir. Kusma ve
distansiyon sikayetleriyle gocuk cerrahisine basvuran hasta orali kapatilarak izleme alindi. Nazogastrik sonda
uygulandi. 1700 ml mide igerigi bosaltilan hastaya ayakta direk batin grafisi, USG ve OMD ( ézefagus-mide-
duodenum grafisi) tetkikleri yapildi. OMD sonucunda midede mezenteroaksiyel volvulus gérildii. Hastaya
O0zefagoskopi yapildi. Mide volvulusu tanisi alan hastaya gastropeksi yapildi. Hastanin post op izleminde sekonder
olusabilecek enfeksiyonu 6énlemek amaciyla hasta tek kisilik odaya alindi, yara yeri pansumani 24 saatte bir asepsi
kurallarina uyularak degistirildi. Uzun siire orali kapali izlenen hastaya TPN baslandi. izlemi sirasinda 39.5 C atesi
olan hastanin noétrofil sayisi 300 e dusti. Notropenik izolasyona alinan hastaya goklu antibiyotik baslandi. Deri ve
mukoza butlnliglnin korunmasi ve strdlrtlmesi icin yatak ici banyo sonrasi hastanin cildi nemlendirildi. Oral
mukoza dederlendirildi. Glinde Ug defa bikarbonath adiz bakimi uygulandi. Hastanin ailesine nétropenik izolasyon
hakkinda egitim verildi. Koruyucu 6nlemler ( sik el yikama ve kurulama, maske, 6nlik, eldiven kullanma )
odretildi. Hasta igin kullanilan tansiyon aleti, steteskop, timpanik gibi esyalar 6zellestirilerek sadece hastaya ait
olmasi saglandi. Saksi ve kuru gicekler enfeksiyon kaynadi oldugu igin yasaklandi.

Immiin yetmezliklerle izlenen hastalarda cerrahi operasyon sonrasi hemsirelik bakimi tedavi siirecini hizlandirarak
hastanede kalis suresini kisaltir

Anahtar Kelimeler: di george sendromu, gastropeksi, hemsirelik bakimi
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[Abstract:133] [PS-106]

Primer Immiin Yetmezlik Tanili Hastalarda Hematopoetik Kok Hiicre Nakli Deneyimimiz

Basak Adakh Aksoy?!, Funda Erol Cipe?, Selime Aydogdu?, Giircan Dikme?, Aysenur Kaya3, Cigdem
Aydogmus#, Esra OzekS5, Ayca Kiykim¢, Ceyhun Bozkurt?, Tung Fisgin’

1istinye Universitesi Tip Fakiiltesi, Medical Park Bahgelievler Hastanesi Cocuk Kemik Iligi Nakil Unitesi
2Medical Park Bahcelievler Hastanesi Cocuk Kemik iligi Nakil Unitesi

3istinye Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dah

4Istanbul Saghk Bilimleri Unv, Kanuni Sultan Siilleyman EAH, Pediatrik Allerji-Immiinoloji Klinigi
5istanbul Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji-immiinoloji Bilim Dali

6istanbul Universitesi, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji-Immiinoloji Bilim Dali

7__AIt|nba§ Universitesi Tip Fakiiltesi, Medical Park Bahcelievler Hastanesi Cocuk Kemik iligi Nakil
Unitesi

Giris: Primer immin yetmezlikler, immun sistemin bir molekulinin genetik mutasyonlarla gelismemesi nedeniyle
ortaya cikmaktadir. Saghkh uygun vericilerden yapilan allojenik hematopoetik kok hiicre nakli ile immun sistem
hlcrelerinin yeniden yapilanmasi saglanmaktadir.

Metod: Merkezimize 2014-2018 yillar arasinda toplam 43 primer immin yetmezlik tanili hasta kok hiicre nakli icin
refere edildi. Hastalarin 30°u erkek, 13’0 kiz idi. Tani yaslari 1 ay ile 16 yas (Ortalama: 21 ay) arasindaydi.
Tanilari; kombine immun yetmezlik: 27 hasta (SCID:12, DOCKS8 Eksikligi:3, MHC Class 2 Eksikligi: 1, Omenn’s
Sendromu: 3, PNP Eksikligi: 2, EBV liskili KIY: 2, CD70 Eksikligi: 1, WAS: 3 hasta), Fagositer Sistem hastaliklari:
11 (kronik granilomat6z hastalik: 2, 16kosit adezyon defekti: 1, agir konjenital nétropeni:5, Gricelli sendromu: 2,
Chediak-Higashi sendromu:1 hasta), hemofagositik lenfohistiositoz: 4 hasta ve 1 hasta osteopetrozis seklinde
dagiimisti. Nakil yaslarinin ortalamasi: 32.9 ay (3 ay- 16 yas) idi. Aile icin tam uygun donor 19, akraba disI tam
uygun verici 13 hastada bulunabildi, 12 hastada ise haploidentik transplantasyon uygulandi. Haploidentik
nakillerde 13.8-25.4 x 106/kg, digerlerinde 5-11.4 x 106/kg CD34+ kok hiicre verildi. Hazirlama rejimleri 27
hastada Busulfan iceren, 12 hastada Treosulfan iceren kombinasyonlardi. iki SCID tanili hastaya klinik
durumlarindan dolayi hazirlama rejimi verilemedi. MHC Class 2 eksikligi olan 1 hasta disinda engrafment tim
hastalarda saglandi, 1. ay kimerizmleri %92-100 arasinda idi. 7 hastada akut, 2 hastada kronik GvHD, 7 hastada
VOD, 7 hastada BCGitis gorildl, 6 hasta kaybedildi. Sonug olarak kék hiicre nakli zorlu bir tedavi sekli olmakla
birlikte bazi primer immn yetmezlik hastalarinda halen tek kiratif tedavi segenedidir.

Anahtar Kelimeler: primer immun yetmezlik, kok hicre nakli
[Abstract:136] [PS-107]

CD70 Eksikligi Olan Hastalarimizda Hematopoetik Kok Hiicre Nakil Deneyimimiz

Candan _i_:slamog"lu, Sule Haskologlu, Selen Simsek, Sevgi Bal, Figen Dogu, Aydan ikinciogullan
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji-Allerji Bilim Dal, Ankara

GIRIS

Primer EBV enfeksiyonu gocukluk déneminde goértlilen, genelde asemptomatik seyir gésteren bir enfeksiyondur.
Adolesan dénem veya ileriki yaslarda kendi kendini sinirlayan enfeksiyoz monontikleoz tablosuna neden olabilir.
Ancak bazi immun yetmezlik tiplerinde EBV iligkili hastaliklara selektif yatkinlik vardir.

CD27-CD70 etkilesimi T hiicre ekspansiyonu ve yasamasi; germinal merkez olusumu, B hlicre aktivasyonu, antikor
Gretimi ve NK hicre fonksiyonu igin gereklidir. CD27 veya CD70 eksikliginde EBV iliskili lenfoproliferatif hastalik,
lenfoma ve/veya hipogamaglobulinemi gézlenmektedir.

Bu calismada EBV iliskili lenfoma ile bagvurup genetik inceleme ile CD70 eksikligi tanisi alan ve hematopoetik kok
hiicre nakli yapilan ilk 3 vakanin 6zellikleri ve hematopoetik kdék hiicre nakli sonrasi izlemi sunulmaktadir.

Sonug: EBV iliskili lenfoma ile bagvuran, anne baba arasi akrabalik 6ykiisi olan olgularda CD70 eksikligi akla
gelmelidir.

*Bu calisma TUBITAK 1003 Proje no 3155125 kapsaminda desteklenmisgtir.

Anahtar Kelimeler: EBV iliskili lenfoma, immiin yetmezlik, hematopoetik kdk hilicre nakli
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Olgular
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Klinik
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+
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Rekiirren diare

Panhipogamaglobulinemi
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Hodgkin Lenfoma

2 kiir OPPA
4 kiir COPP

5 yas

3 kiirABVD
2000 cGy RT

CD 70 geni 3. ekzonda 3-bp
delesyonu
(c.555_557delCTT)

MUD transplant

Treosulfan
Fludarabin
ATG

Post-transplant 4. ay
Iyi/ Evde

OLGU2 (M.N.C.)

3 yag

Erkek

+

Sik USYE
2 aydir servikal LAP

Panhipogamaglobulinemi
EBV PCR +

EBV zemininde mikst seliiler
Hodgkin Lenfoma

6 kiir ABVD

6 yas
6 kiir Gemsitabin+

Vineralbin
Otolog KIT

CD 70 geni 3. ekzonda 3-bp
delesyonu
(c.555_557delCTT)

MUD transplant

Treosulfan
Fludarabin
ATG

Post-transplant 4. ay
Akut bébrek yetmezligi
Iyi

OLGU 3 (A.S.K)
13 yas

Erkek
+
Sik enfeksiyon

Yilda 8 tonsillit
Sik ateslenme

Panhipogamaglobulinemi
EBV PCR +

EBYV zemininde B hiicreli non-
Hodgkin lenfoma

6 kiir R-CHOP

14 yas

8 kiir Rituximab
6 kiir R-CHOP
16 kiir Brentiximab

chr19:¢9.6586043C>T, CD70:
NM_001252.3:c.570G>A,
p.(Trp190%).

MSD transplant

Treosulfan
Fludarabin

Post-transplant 5. ay
lyi/ Evde
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[Abstract:177] [PS-108]

Treosulfan Iceren Yogunlugu Azaltilmis Hazirlama Rejimi Kullandigimiz Primer Iimmiin
Yetmezlik (Piy) Hastalarinda Nakil Sonucglarimiz

Merve Karaman Yilmaz, Sule Haskologlu, Sevgi Késtel Bal, Candan islamoglu, Kiibra Baskin, Figen
Dogu, Aydan Ikinciogullari )
Ankara Universitesi Tip FakiiltesiCocukImmiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara

Giris: Kok hicre nakli immun sistemin hematopoetikkék hicreden kéken alan, eksik olan veya ¢alismayan
komponentlerinin saglikli donérden alinan, fonksiyon géren hiicrelerle yeniden yapilandiriimasidir. Ilk basarili kék
hiicre naklinin 1968 yilinda2 PIiY’li olguda gerceklestiriimesinden sonra bu alanda bircok gelisme yasanmis,
glinimiizde PIY hastalari icin farkli kék hiicre kaynaklar ve farkli hazirlama rejimleri kullanilarak, doku gruplari
tam uyumlu aile ici dondri olmayan veya klinik olarak iyi durumda olmayan hastalarda bile basarili sonuglar
alinmaya baslanmistir. Treosulfan, miyeloablatif ve immiunstpresif etkileri yaninda; nakil 6ncesi organ hasari olan
yuksek riskli hastalarda duisik toksisitesi nedeniyle, konvansiyonel myeloablatif rejimlere alternatif olmaktadir.

Yontem-Bulgular: Bu calismada Kasim2008-Aralik2018 tarihleri arasinda Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk
Immuiinoloji-Allerji Bilim Dali’'nda Treosulfan iceren yodunlugu azaltilmis hazirlama rejimi alan 38 PIY hastasi dahil
edilmistir. Bu rejim nakil iligkili toksisite gelisme riski ylksek olan hastalar segilerek uygulanmistir. Hastalarin
demografik verileri, nakil iliskili 6zellikleri, komplikasyonlar ve sonuglari retrospektif olarak degerlendirilmis ve

bulgular Tablo-1’de sunulmustur.

Sonug: Bu calisma sonucunda; %63’inde nakil éncesi organ hasari bulunan PIY olgularinda Treosulfan rejimi ile

%84 sadgkalim sadlandigi gosterilmistir. Primer immun yetmezlik hastalarinda Treosulfan iceren hazirlama rejimi

disU toksisite ve ylksek engrafman basarisi saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Hematopoetik kdk hiicre nakli, primer immun yetmezlik, treosulfan

Tablo-1: Treosulfan iceren hazirlama rejimi alan primer immiin yetmezlik hastalarinda nakil

sonuclari
AKIY (%) Ki¥ (%) | immOnDisregtlagyon (%) | Fagositer Sistem (%) | Toplam
{n:8) {n:22) (nS) (n3) (n:38)
Nakil yagi {ay) 35,5 (Say.14yag) | 70(4sy.18yag) 62 (13 ay-10 yag) 24{10ay-dyas) 47 (Say-1Byag)
Cinsiyet
Erket 4(S0) 3(60) 2(67) 20(53)
Xz 4(50) 2(40) 1 1(33) 18(47)
Kék Hiicre Kaynags
Kemik gy 5(63) 20{90 S(100) 3(100) 33(86)
Penferik kék hiicre 3(37) 2(10) - 5(14)
Dondr
Tam uyumlyu atleigi 2A2S) 16(7 360 3(100) 24(63)
Tam wyumlu skrabas dig 4(50) 5(23) 2(40) - 11{29)
Hapdoi dentik 2(25) 1(4) - X7
Pretransplant Organ Hasan
Brongektazni 3(37) 8(38) 1(20) 12(32)
Hapatik sorunlar 2(28) 9(40) - 11(29)
Aetinit ) 1(3)
| Transplant Sirasinda Enfeksiyon 4(50) 13(60) 4(€9) 3(100) | 2463)
Hazrlama Rejimi igkili Tolksisite
Hpertransaminezem| 1{13) 2(10) A7)
Qi 2(10) 1(20) xXn
Komplikasyonlar
AGVHD (grada 1-411) 4(50) a(40) 3(60) 1(33) L7(45)
<GVHD (grade I-1It) 2(10) As)
VoD 6(27) 6(156)
Virad resktivasyon 4(50) 15(70} 1(33) 20(53)
TMA 1(4) 1(3)
Kimerizm
Tam 8(100) 15(86) 5(100) 3(100) 35(92)
Mikst 3(14) . . X7)
Takip stiresii medyan (min-max)(ay) Say(1-79) 15 ay (Sgun-12 1ay) 13 ay (6-31) 16 ay (10-49) 18 8y (5 giin-121ay)
Kaybedilen 2 3 1 . b
Yagayan 6 19 < I3 32
Sag kalim (%) 75 86 80 100 Y]
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[Abstract:197] [PS-109]

Diisiik Doz Busulfan Hazirlama Rejimi Ile Kemik Iligi Nakli Yapilan Primer Immiin Yetmezlik
Hastalarinin Nakil Sonuglan

Selin Seving, Sule Haskologlu, Sevgi Bal, Candan islamoglu, Figen Dogu, Aydan Ikinciogullarn
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari, Allerji ve Immiinoloji Bilim Dali,
Ankara

Giris: Hematopoietik kék hiicre nakli (HKHN) bircok primer immiin yetmezlik (P1Y) icin kiir saglayan bir tedavi
secenedidir. Son 20 yilda nakil sonrasi sag kalim oranlarindaki artisla beraber hazirlama rejimlerine ikincil gelisen
toksisite ve geg komplikasyonlar 6nem kazanmistir. Kronik grantlomatoz hastalik (KGH) ile takipli ciddi
inflamatuar yaniti olan yiksek riskli hastalarda diisiik doz Busulfan rejimi ile basarili sonuglar bildirilmistir. Bu
protokol, kronik inflamatuar tablolarin ve organ hasarinin oldugu baska PiY’lerde de kullaniimaktadir. Biz burada
hazirlama rejiminde dusik doz busulfan protokoll kullanarak nakil yaptigimiz 13 hastanin sonuglarini sunmaktayiz.
Metod: Hazirlama rejimi segimi; hastalarin tani, klinik durumlari, nakil 6ncesi organ hasari, donér ve kdk hilicre
kaynadi, nakil iligkili potansiyel komplikasyonlar ve riskleri degerlendirilerek yapildi. Hastalarin nakil ile iliskili
Ozellikleri, komplikasyonlar ve nakil sonuglari retrospektif olarak dederlendirildi.

Bulgular: 4 KGH, 3 IL10 defekti, 2 LRBA eksikligi, 1 CD3 gamma zincir defekti, 1 CD25 eksikligi, 1 LAD, 1
Schwachman Diamond Sendromu olgusu galismaya dahil edildi. Hastalarin ortalama takip siresi 27 ay olup sag
kalim orani %100 idi. 5 hastada Busulfan 6lgimu yapildi, 3’inde kimilatif Busulfan seviyesi hedef diizeye
ulasmisti. Nakil sonrasi 13 hastanin 11’‘inde basarili engraftman saglandi. iki hastada primer graft yetmezligi, ¢
hastada ise nakil sonrasi 1. yilda sekonder graft yetmezligi gértldi. Graft yetmezligi olan bir hastaya ayni rejimle
Busulfan dlizeyi bakilarak yapilan ikinci naklide engrafman saglandi.

Sonug: HKHN 0ncesi diisiik doz Busulfan ile hazirlama rejimleri distk toksisite ile iliskili olup daha glvenlidir;
ancak basarili engraftman icin Busulfan seviyeleri monitérize edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: disik doz busulfan, hazirlama rejimi, kemik iligi nakli, primer immun yetmezlik
[Abstract:214] [PS-110]

Otoinflamatuvar bulgulari olan NEMO eksikligi olgusunda kemik iligi transplantasyonu
sonrasi immiin parametrelerin fonksiyonel testlerle belirlenmesi

Naz Siiriicii!, Basak Kayaoglu?, Biisranur Gegkin!, ihsan Cihan Ayanoglu!, Sevgi Bilgic Eltan3, Nurhan
Kasap3, Betiil S6zeri2, Ayca Kiykim3, Elif Karakog Aydiner3, Ahmet Ozen3, Safa Baris3, Mayda Giirsel!
10rta Dogu Teknik Universitesi, Biyolojik Bilimler Boliimii, Ankara

2gaghik Bilimleri Universitesi, Umraniye EAH, Cocuk Romatoloji Klinigi, Istanbul

3Marmara Universitesi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve iImmiinolojisi BD, Istanbul

NF-kB transkripsiyon faktérinin IKKa ve IKKB tarafindan etkinlestiriimesinde, NEMO (IKKy) 6nemli bir dizenleyici
role sahiptir. NEMO eksikligi, nadir gérulen bir primer kombine imm{in yetmezlik olup, bazi olgularda mekanizmasi
tam olarak bilinmeyen enflamatuar bulgulara da neden oldugu gésterilmistir. Bu calismada, otoenflamatuvar
bulgular 6n planda olan ve NEMO eksikligi sekanslama teknidi ile dogrulanan olgumuzda kemik iligi nakli sonrasi
enflamasyondan sorumlu olabilecek immun parametrelerdeki dedisimler fonksiyonel testlerle dederlendirildi. Hasta
ve saglikl bireylerin periferik kanindan izole edilen mononikleer hiicreler (PBMC), TLR uyaranlari ve anti-CD3/anti-
CD238 ile stimule edildi, gelisen immUin yanitlar sirasiyla sitokin profili, protein ve RNA dlizeyinde dederlendirildi.
Notrofillerin ise hiicresel ROS miktarlar Olglilerek aktiflik seviyeleri karsilastirildi. Buna gore, kemik iligi nakli
oncesinde western blot teknigi ile hasta 6rneklerinde olmadigi dogrulanan Nemo proteininin, nakil sonrasindaki
varligi saptandi. Nakil 6ncesi TLR7/8 ve TLR4 uyarilarina IL1B, anti-CD3/anti-CD28 uyarimina ise IFNy sitokinleri
ile yanitsiz kalan hastanin PBMC’leri, nakil sonrasi saglikli kontroller ile benzer yanit olusturdugu saptand. Ilging
olarak, kanin PBMC fraksiyonunda rastlanan ve bir nétrofil alt grubu olarak siniflandirilan disik dansite
granilositler (LDG, low denisty granulocyte) hastada nakil éncesinde yiksek dizeyde gorulirken, nakil sonrasi
sadlklilardaki miktara yaklastigi gértldi. NEMO eksikligi olgusunun nétrofilleri nakil éncesinde saglikli bireylere
gore yiuksek miktarda ROS sergilerken, nakil sonrasinda bu miktarin saghkh kontrollerin seviyesine geriledigi
gorialmustir. Bu sonuglar, hastada kemik iligi naklinin hem yetersiz immin yanitlan dizelttigi hem de
enflamasyonla iliskili bulgular ortadan kaldirdigini géstermektedir.

Anahtar Kelimeler: disik dansite granilosit, NEMO, primer immin yetmezligi
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[Abstract:219] [PS-111]
PNP Eksikligi olan bir hastada basarili haploidentik kdk hiicre tranplantasyonu

Funda Erol Cipe!, Ayca Kiykim3, Basak Adakli Aksoy?, Selime Aydogdu?, Giircan Dikme?, Tung Fisgin?,
Ceyhun Bozkurt?, Yildiz Camcioglu3

1istinye Universitesi, Bahgelievler Medical Park Hastanesi, Pediatrik Allerjik-immiinoloji, istanbul
2jstinye Universitesi, Bahcelievler Medical Park Hastanesi, Pediatrik Hematoloji-Onkoloji, istanbul
3istanbul Universitesi, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerjik-Iimmiinoloji, Istanbul

Plrin niikleosid fosforilaz (PNP) eksikligi nadir gériilen bir kombine immiin yetmezlik tipidir. Inozin, deoksiinozin,
guanozinin ve deoksi guanozinin gibi plrin nukleozidlerinin hipoksantin ve guanine gevrilmesinde gdrevli olan bu
enzimin eksikliginden dolay! lenfositlerde ve néronlarda dGTP birikimine bagh intoksikasyon tipinde yasla birlikte
artan immiin yetmezlik tablosu ve agir nérolojik bulgular gérulir. Erken kok hiicre nakli yapilmasi 6zellikle yillar
icinde gelisen noérolojik bulgularin énlenmesi acisinda énemlidir. Tedavisinde tam uyumlu vericiden kék hicre nakli
yapilmasi énerilmektedir.

Olgu: Ik kez 4 aylikken lenfopenisi ( 200-450/mm3) saptanan hasta uzun siire bu nedenle takip ve tetkik edilmis.
Sik enfeksiyon, gelisme geriligi, oral moniliazis tariflemiyordu. Hastanin 8 aylikken halen oturamamasi nedeniyle
PNP eksikligi agisindan bakilan Urik asit diizeyi <1 mg/de saptaninca kurutma kagidinda bakilan PNP dlzeyinin gok
disiik gelmesi ile hasta PNP eksikligi tanisi almisti. immiinoglobulin diizeyleri normaldi, lenfosit alt gruplarinda
CD3 yuzdesi dusuk (%31) bulunmustu. Kék hicre nakli igin merkezimize yénlendirildi. Anne-baba arasinda
akrabalik yoktu. Fizik incelemede (st ve alt ekstremitelerde hafif hipertonisite ve gdévdede hipotonisite disinda
patolojik bulgusu yoktu. Hastaya akraba igi ve akraba disi taramalarinda tam uyumlu verici bulunamadi. Bunun
Uzerine aileye bilgi verilerek erken dénemde haploidentik kdk hlicre nakli yapilmasina karar verildi. Babasindan
(6/10) yapilan kok hiicre nakli sonrasinda su an posttransplant 3. ayinda %99 kimerik (ayrilmamis ve T hiicre)
olarak komplikasyonsuz takip ediliyor. Literatlirde haploidentik nakil yapilan hasta bildirilmedigi igin bu
hastamizdaki deneyimimizi paylasmak istedik. Sonug olarak, PNP eksikliginde tam uygun verici olmadiginda anne
ya da babadan haploidentik nakil bir tedavi secenedi olabilir.

Anahtar Kelimeler: PNP eksikligi, kok hticre nakli
[Abstract:116] [PS-112]

Intraven6z Immiinoglobilin (IVIG) Uygulanan Hastanin Hemsirelik izlemi

Pinar Basar .
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Anabilim Dali, Ankara

Giris-Amag: Iintravenéz immiinoglobilin (IVIG) saglikli vericilerden saglanan plazmalarin havuzlanmasi ile elde
edilen normal insan antikor preparatidir. IVIG uygulanmasinda standart bir hemsirelik izlemi, istenmeyen etkilerin
azaltilmasinda 6nem tasir.

Yontem:

¢ IVIG uygulama 6ncesi hasta/hasta yakinina bilgi verilerek onami alinir.

e Uygulamadan 24 saat dncesinde hidrasyonun 6nemi anlatilarak hasta/hasta yakina bilgi verilir.

e Hastanin vendz yolu acllir.

e Hastaya uygulanacak doz hesaplanarak ilag hazirlanir. IVIG dozunun infizyon hizi ve total uygulama siresi
belirlenir.

e Hasta basinda acil durumda kullanilmak Gzere planlanan tibbi malzemeler ve ilaglar hazir durumda bulundurulur.
e Hasta monitdrize edilir.

e Hekim isteminde varsa, IVIG 6ncesi hastaya premedikasyon uygulanir.

¢ IVIG uygulamasi planlanan hizla baslatilir ve artirilir.

e Inflizyondan hemen énce ve Infiizyon sirasinda ilk bir saat 15 dakika araliklarla 4 kez, sonraki bir saat 30 dakika
araliklarla 2 kez vital bulgu takibi yapilir. iki saatin sonunda hastanin klinigine gére IVIG dozu tamamlanana kadar
saatlik vital bulgu kontroli saglanir.

¢ IVIG inflzyonu sirasinda hasta ates, bas agrisi, mide bulantisi, nefes darligi ve gégls adrisi gibi akut yan etkiler
acisindan izlenir.

e Hastanin aldigi-gikardidi takip edilir.

e Yan etki gelisirse inflizyon durdurularak hekime bilgi verilir.

¢ Anaflaksi durumunda hekim isteminde bulunan ilaglar uygulanir.

e Yapilan tim uygulamalar kayit altina alinir.

e Hasta ve hasta ailesi uygulanan ilaglarin etki ve yan etkileri, planlanan inflizyon siresi, kullanilacak tibbi
malzemeler, bol sivi alimi ve idrar takibi konularinda bilgilendirilir.

Sonug: IVIG uygulamasi immun yetmezlik ile izlenen hastanin tedavisinde dnemli bir yere sahiptir. Gelisebilecek
yan etkiler agisindan hemsireler standart bir IVIG uygulama prosediri izlemelidir

Anahtar Kelimeler: Hemsirelik izlemi, Intravendz immuinoglobilin
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[Abstract:119] [PS-113]

Subkutan Immiinnoglobulin Tedavisinde Aile Egitimi

Meltem Yilmaz Musluy, Ozge Altiparmak ]
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji Ana Bilim Dali, Ankara

GIRIS-Amacg: Insan plazma kaynakl immiinglobulinler basta primer immun yetersizlik hastaliklari olmak tizere pek
cok hastaligin tedavi secenekleri arasinda yer almaktadir. immunoglobulin preparatlari; intravenéz, subkutan yada
intramuskuler yolla verilebilir. Son yillarda subkutan imminglobulin uygulamasi, hasta konforunun daha yuksek,
maliyetinin ve yan etki insidansinin daha dislk olmasi nedeniyle tercih edilmektedir.

Yéntem: - Ellerinizi iyice yikayiniz.

- Malzemelerinizi hazirlayiniz.

- Sisenin Uzerindeki koruyucu kapadi cikariniz.

- Enjekt6ri ve aspirasyon sistemini birbiri ile birlestiriniz.

- Siseyi tek kullanimlik enjektor ile birlikte ters geviriniz ve immunglobulin sivisini yavasga ve kabarciksiz olarak
enjektdre gekiniz.

- Enjekt6ri aspirasyon sisteminden ayiriniz ve enjektorin havasini aliniz.

- Steril katateri paketinden cgikariniz.

- Katateri enjektor ile birlestiriniz ve dikkatlice havasiniz aliniz.

- Enjektorin kuru olarak cilde batirilmasini saglamak amaciyla, bu islemi enjeksiyon ignesinden bir damla
damlamadan evvel durdurunuz.

- Enjeksiyon alanini temizleyiniz ve tamamen kurumasini bekleyiniz.

- Sabitleyici flasteri hazir tutunuz katater ignesinin emniyet kapagini gikariniz.

- Cildi bas parmak ve isaret parmadi arasinda tutup sikistiriniz.

- Igneyi dezenfekte edilen yere derince batirniz.

- Kateteri hazir tutulan flasterle sabitleyiniz.

- Infuzyon sirasinda hortumun tikanacak sekilde kirilip bikiilmemesine dikkat ediniz.

- Enjektorin tipasini hafifge geri gekiniz hortuma kan gekilmemesine dikkat ediniz.

- Bu kontrol sirasinda hortum sistemine kan gekildigi goruliirse igne cikarilmal ve yeni bir kataterle baska bir yere
batirlarak yeniden islem yapilmahdir.

- flag uygulamasi doktorun hastaya 6nerdigi doz ve siire dahilinde uygulanmalidir.

Sonug: Subkutan imminglobulin uygulamasi hasta ve ailenin yasam kalitesini artirmak ve hastane enfeksiyon
riskini minumuma indirgemek agisindan blyik énem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Aile Egitimi, Hemsirelik izlemi, Subkutan Immiinnoglobulin
[Abstract:154] [PS-114]
Diisiik Agirlikli Hastalarda Subkutan Iimmunglobulin Kullanimi, KONYA Deneyimi

Havva Bozkurt Alan, Hasan Kapakli, Yahya Giil, Esra Hazar Sayar, Siikrii Nail Giiner, Sevgi Keles, Ismail
Reisli

Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Hastanesi,Pediatri Alerji Ve iImmiinololoji Bilim
Dali,KONYA

DUSUK AGIRLIKLI HASTALARDA SUBKUTAN IMMUNGLOBULIN KULLANIMI, KONYA DENEYIMi _
Havva Bozkurt Alan, Hasan Kapakli, Yahya Gul, Esra Hazar Sayar, Sukri Nail Guner, Sevgi Keles, Ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakultesi Cocuk Immunolojisi ve Allerji Bilim Dali

Giris-Amag: Primer immin yetmezlikler tekrarlayan enfeksiyonlar, malignite ve otoimmuniteye egilim gosteren
genetik gecigli hastaliklardir. Immiin sistemin gelisiminde yada fonsiyonlarindaki aksamalarindan kaynaklanir.
Primer immiin yetmezlik tanili hastalarin tedavisinde intravendz (IVIG) veya subkutan (SCIiG) yolla uygulanan
immuinglobdulinler 6nemli seceneklerdir. Burada disulk agirlikh olup SCIG uygulanan hastalar sunulmustur.

Metod: Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Imminoloji ve Alerji kiniginde takipli Nisan
2015 - Aralik 2018 tarihleri arasinda SCIG tedavisi alan 117 hastadan distk adirhikh (3 persentil alti) olan 16 olgu
galismaya dahil edildi.

Bulgular: Hastalarin yas ortalamasi 3,2+1,27(2-4) yil ve kiz erkek orani 6/10 ve adirliklari 3 persentil (4,87-9,6
kg) altindaydi. Olgularin 6’sinda yeterli imminoglobulin dlizeyi saglanamamasi, 4'linde venéz yol agilmada giiglik,
2'inde hasteneye ulasimda zorluk ve 4’tinde aile istedi nedeniyle SCIG tedavisine gegilmisti. Kilosu 3 persentil
altinda olan hastalarda SCIG tedavisi sonrasi énemli bir komplikasyon gézlenmedi.

Sonug: Bu galismada SKIG tedavisi, 6zellikle kiiglik yas gruplarinda ve dislk viicut adirliklarinda da giivenle
uygulanabildigi gosterilmistir. SKIG, ailelerinin hastaneye gelislerini, sosyal ve is hayatindan geri kalma sirelerini
azaltarak ailelerin hayat kalitelerini iyilestirecedi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, Immun yetmezlik, Subkutanimmunglobulin

Anahtar Kelimeler: Cocuk, Immun yetmezlik, Subkutanimmunglobulin
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[Abstract:155] [PS-115]
Diisiik Agirlikli Hastalarda Subkutan immunglobulin Kullanimi,KONYA Deneyimi

Havva Bozkurt Alan, Hasan Kapakli, Yahya Giil, Esra Hazar Sayar, Siikrii Nail Giiner, Sevgi Keles, Ismail
Reisli

Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Hastanesi,Pediatri Alerji Ve Immiinololoji Bilim
Dali,KONYA

DUSUK AGIRLIKLI HASTALARDA SUBKUTAN IMMUNGLOBULIN KULLANIMI, KONYA DENEYIMI _
Havva Bozkurt Alan, Hasan Kapakli, Yahya Gul, Esra Hazar Sayar, Stkrl Nail Guner, Sevgi Keleg, Ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakultesi Cocuk Immunolojisi ve Allerji Bilim Dali

Giris-Amag: Primer immiin yetmezlikler tekrarlayan enfeksiyonlar, malignite ve otoimmuniteye egilim gosteren
genetik gecisli hastaliklardir. Iimmiin sistemin gelisiminde yada fonsiyonlarindaki aksamalarindan kaynaklanir.
Primer immiin yetmezlik tanili hastalarin tedavisinde intravendz (IVIG) veya subkutan (SCIG) yolla uygulanan
immunglobilinler 6nemli seceneklerdir. Burada dustk agirlikli olup SCIG uygulanan hastalar sunulmustur.

Metod: Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji ve Alerji kiniginde takipli Nisan
2015 - Aralk 2018 tarihleri arasinda SCIG tedavisi alan 117 hastadan dusuk agirlikli (3 persentil alti) olan 16 olgu
calismaya dahil edildi.

Bulgular: Hastalarin yas ortalamasi 3,2+1,27(2-4) yil ve kiz erkek orani 6/10 ve agirliklari 3 persentil (4,87-9,6
kg) altindaydi. Olgularin 6’sinda yeterli imminoglobulin diizeyi saglanamamasi, 4'linde ven6z yol acilmada guglik,
2'inde hasteneye ulasimda zorluk ve 4’'Unde aile istedi nedeniyle SCIG tedavisine gecilmisti. Kilosu 3 persentil
altinda olan hastalarda SCIG tedavisi sonrasi énemli bir komplikasyon gézlenmedi.

Sonug: Bu calismada SKIG tedavisi, 6zellikle kiiglik yas gruplarinda ve dusuk vicut adirliklarinda da giivenle
uygulanabildigi gosterilmistir. SKIG, ailelerinin hastaneye gelislerini, sosyal ve is hayatindan geri kalma sirelerini
azaltarak ailelerin hayat kalitelerini iyilestirecedi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, Immun yetmezlik, Subkutanimmunglobulin

Anahtar Kelimeler: Cocuk, Immun yetmezlik, Subkutanimmunglobulin

[Abstract:199] [PS-116]

Subkutan Immunglobulin Replasmani Uygulanan Primer Immun Yetmezlik Hastalarinda
Serum Immunglobulin G Diizeylerinin Degerlendirilmesi

Rukiye Bulut, Giilcan Kirisci, Omer Akgcal, Selime Ozen, idil Akay Haci, ilke Taskirdi, Canan Sule
Karkiner, Salih G6zmen, Murat Siiriicii, Nesrin Giilez, Ferah Genel
SBU Izmir Dr Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris-Amag: Primer immuin yetmezlik (PIY) hastaliklarinda immiinglobulin replasmani enfeksiyon kontroliinde
onemli bir yer teskil etmektedir. Subkutan immunglobulin (SCIG) replasman tedavisi evde uygulanabilirligi, saglhk
birimine ve personeline ihtiyacin azalmasi ve yan etkilerinin hastalar tarafindan daha iyi tolere edilebilir olmasi
nedeniyle daha konforlu bir uygulama ydntemidir. Bu galismayla PiY’li hastalarda SCIG replasmanlari surecinde
saptanan IgG diizeylerinin IVIG aldiklari dénemle kiyaslanarak SCIG'in etkinliginin belirlenmesi amaglanmistir.
Gereg-Yéntem: PIY tanisiyla izledigimiz IVIG replasmani baslanip izleminde SCIG replasmanina gectigimiz 28
hastanin immunglobulin dederleri retrospektif olarak dederlendirildi.

Bulgular ve Tartisma: SCIG replasmani yapilan hastalarin 11'i kiz, 17'si erkek olup ortalama yasi 10,5 yas (15 ay-
23 yas) olarak belirlendi. Hastalarin IVIG replasmani alma siireleri ortalama 36,5 ay; SCIG alma siireleri ortalama
15 ay idi. Hastalarin immiunglobulin replasmani baslanmadan 6énceki ortalama serum IgG dlizeyi 701+383mg/dl,
SCIG replasmanina gegmeden 6nceki IVIG replasmani almakta olduklarn son 1 yilin ortalama serum IgG dlizeyi
900+342mg/dl olarak saptandi. SCIG baslandiktan sonraki ilk 6 ay ortalama dederler 1082+312mg/dI, ikinci 6 ay
1141+243mg/dl, ikinci yil 1129+378mg/dl olarak bulundu. IVIiG ve SCIG replasmani aldiklar siirecteki ortalama
IgG duzeyleri tedavi 6ncesi doneme gore anlamh yliksek idi (p<0,05). SCIG aldiklari ilk 6 aydaki, ikinci 6 aydaki ve
ikinci yildaki ortalama IgG duzeyleri, IVIG aldiklan slrecteki diizeylere gére anlaml seviyede ylksek bulundu
(p<0,001, p=0,031, p=0,043).

Sonuc: Serum IgG diizeylerinin optimum seviyelerde tutulmasiyla PIY'li hastalarin enfeksiyonlarinin kontroliinde
daha iyi sonuclar saglanacagdi diistinilmektedir. Subkutan uygulama da bunun saglanabilmesinde uygun bir
yontemdir.

Anahtar Kelimeler: subkutan immunglobulin, yanetki, serum IgG
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[Abstract:202] [PS-117]

intraven6z immiinglobulin Tedavi Uygulamasina Bagh Yan Etkiler: Klinik Deneyimlerimiz

Giilcan Kirisci, Rukiye Bulut, Selime Ozen, Omer Akcal, Ilke Taskirdi, idil Akay Haci, Canan Sule
Kal_'_kl_ner, Murat Siiriicii, Nesrin Giilez, Ferah Genel
SBU Izmir Dr Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi

GIRIS

Damar icine verilen insan kaynakli immiinglobulin (IViG) replasmani en yaygin olarak, primer antikor eksiklikleri
ve kombine immin yetmezliklerde olmak {izere bircok hastalifin tedavisinde kullaniimaktadir. Immunglobulin
subkutan ya da intravendz yolla verilebilmektedir. Bu calisma ile kliniimizde 1IVIG uygulamasina bagdli gelisen yan
etkileri, sikhd@ini, tipini ve ciddiyetini 6nlenebilecek yan etkiler agisindan almamiz gereken 6nlemleri hemsirelik
deneyimleri ile belirlemeyi amagcladik.

Materyal-Metod: Bu calisma ile 01.05.2018-31.11.2018 tarihleri arasinda ayaktan tedavi tinitemizde IVIG
replasmani yapilan ve 1VIG inflizyonu esnasinda reaksiyon gelisen hastalarin poliklinik dosya kayitlari retrospektif
olarak incelendi. Ilk 6 saatte gdzlenen reaksiyonlar erken reaksiyon olarak dederlendirildi. Hastalarin yaslari,
cinsiyeti, bu slrecte uygulanan toplam inflizyon sayisi, kaginci dozda ve nasil reaksiyon gézlendigi, uygulanan
midahale sekli kaydedildi.

Bulgular: Calismaya dahil edilen 293 hastaya toplam 1000 inflizyon uygulanmisti. Bu hastalarin 27'sinde (%9,2)
erken reaksiyon gozlenmis olup, tim inflizyonlarin %2,7'sini olusturmaktaydi. Reaksiyon gelisen hastalarin yas
ortalamasi 78,9+ 36,4ay ve erkek/kiz orani 2,8/1 idi. Hastalarin %37'sinde (n:10) ilk inflizyon esnasinda erken
reaksiyon gézlendi. En sik gorllen yan etkiler sirasiyla ates ylksekligi (%51,8) Urtiker (%40), 6kslirtk (%22,2),
basagrisi (%22,2), bulanti-kusma (%11,1), nefes darhidi (%3,7), anjioddem (%3,7) idi. Higcbir hastamizda anflaksi
g6zlenmedi. Hastalara parasetamol ve/veya antihistaminik, gerektiginde steroid ile miidahale edildi.

SONUC

Calismamizda IViG’e baglh ciddi bir reaksiyon gériilmemistir. Ancak nadir de olsa hayati tehdit eden ciddi
komplikasyonlar gériilebileceginden IVIG tedavi endikasyonu cok iyi belirlenmeli ve uygulanacak hastalar, hasta
yakinlari ve saglik personeli olasi yan etkiler yoniinden bilgilendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: iv immunglobulin, yan etki
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[Abstract:226] [PS-118]

intraven6z immiin Replasman Tedavisi Yan Etki Yonetimi

Feride ('.')zkg_n, Meliha Erol, Feyzi Ilhan Tezcan, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz, Elif Soyak Aytekin
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi,Cocuk Immiinoloji Bilim Dali,Ankara

_Intraven&z immiinglobulin preperatlari diinya ¢apinda kullanimda etkili ve givenli Griinlerdir. Nadir olmasina
ragmen IVig in yan etkileri ciddi olabilir,hayati tehdit edici olabilir. Klinisyenler hasta risk faktorlerini gézoninde
bulundurmali ve potansiyel yan etkileri ydnetebilmelidir.

Intravendz immiinglobulin inflizyonuna bagh yan etkilerin gelisimi bir cok risk faktériine baglidir. Hastanin altta
yatan baska tibbi durumlarinin varligina,yasina, tedavi edilen hastaliklarina, eslik eden ilag kullanimina,
kullanilacak immunglobulin Grininln formialasyonuna, konsantrasyonuna, dozuna ve verilme hizina bagli olarak
da gelisebilir.

AKUT YAN ETKILER

_Bas agrisi, eklem agrisi, mide bulantisi,miyalji,ates titreme ve solunum sikintisi

_Deri reaksiyonlari

Hafif ise;inflizyonu yavaslatin /15-30 dk ara verin.

Orta yada adir ise; inflizyonu durdurun

Antihistaminik ve NSAII verilir,buna ragmen yan etkiler gerilemezse steroid uygulanmalidir.

_Anaflaktik reaksiyonlar;

infiizyon durdurulur, acil midahale yapilir.

Sonraki inflzyonlarda dlisik IgA igeren preperatlar disuntlmelidir.

GEC YAN ETKILER

_Migren tipi bas agrisi;

Analjezikler ve antimigren ilaglar inflizyon 6ncesi uygulanabilir.
_Aseptik menenjit;

Analjezik,antiemetik,antimigren ilaglar verilebilir.

Inflizyon 6ncesi ve sonrasi hidrasyon énerilir.

Semptomatik tedavi yaplilir.

_Renal bozukluklar;

Hastanin serum kreatinin duzeyi takibi yapiimahdir.
Hidrasyonu planlanmalidir.

Sukroz icermeyen Urinler tercih edilmelidir.

Uriiniin infiizyon hizi ve konsantrasyonu disiriilmeli ve miimkiinse dozlar béliinerek inflizyon sikhigi artiriimalidir.
_Hemoliz;

Tedavi durdurulmalidir.

_Notropeni;

Premedikasyonla verilmelidir.

_Akut akciger hasari;

Tedavi durdurulmalidir.

Premedikasyona ragmen reaksiyon devam ederse subkutan immunglobulin replasmani 6nerilir.
Lot ve seri numarasi kaydi ve takibi ile yan etki bildirimi yapiimaldir.

Anahtar Kelimeler: immiin Replasman, Yan Etki, Yénetim

IVIG RiSK FAKTORLERI
Hasta Risk Faktorleri Voliim Yiikii Seker Na+ Osmolarite pH IgA

Kardiyak Hastalik ~ + + o+

Renal Hastalik + + + +

Tromboz Riski + + +

Anti IgA ab +
Diyabetik Hasta +

Yasl Hasta + + + +

Cocuk + + o+ +
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[Abstract:089] [PS-119]

Talasemi major nedeniyle hematopoietik kdk hiicre nakli sonrasi gelisen sekonder immiin
vetmezlik; bir olgu sunumu

Esra Yiicel!, Zeynep Hizli Demirkale!, Suheyla Ocak3, Cevdet Ozdemir?, Serap Karaman3, Zeynep
Karakas3, Zeynep Ulker Tamay!

1istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi Cocuk immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali,
istanbul

2jstanbul Universitesi Cocuk Saghgi Enstitiisii, Istanbul

3istabul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, istanbul

Giris

Talasemi major agir seyirli, tedavi dlizglin sirdirilmezse yasam siresini belirgin kisaltan ve yasam kalitesini cok
olumsuz etkileyen bir hemoglobinopatidir. Hematopoietik kék hicre nakli (HKHN) hastaligi tamamen dUizeltebilen
bir tedavi ydntemidir. Ozellikle iyi tedavi edilen, karacigerde hasar olusmamis hastalarda, doku tipi uygun saglikli
kardesten yapilan nakil basarili olmaktadir. Ancak énleyici tedaviler ve erken tani ile birlikte giderek azalmis olsa
da HKHN tedavi edici 6zelliginin yaninda bircok komplikasyonla birlikte karsimiza gikmaktadir. Bu komplikasyonlar
arasinda yetersiz hiicre engraftmani da akilda tutulmalidir. Burada HKHN sonrasi gelisen sekonder immiin
yetmezlik nedeni ile izleme alinan bir olgu sunulmustur.

Olgu

Teyze gocuklar giftin besinci gocugu olan 15 yasinda erkek hastaya 5 yil 6nce Talasemi major tanisi ile tam
uyumlu kardesten HKHN yapildi. izlemde kronik GVHD nedeni ile 3 yil siire ile imminsupresif ilag kullandi. Yetersiz
engraftmana bagh oldugu dustntlen trombositopeni nedeniyle ara ara IVIG aldidi ve Eltrombopag tedavisi
kullandigi ifade edilen hastanin son bir yil iginde 3 kez sepsis ve septik sok nedeniyle yogun bakim Unitesinde
izleminin gerekmesi sebebiyle tarafimiza danisildiginda hastanin agammaglobulinemisi ve CD19 disukltugu
saptandi (Tablo 1). Hastada B hicre engraftmani olmamasina bagli sekonder immiin yetmezlik distintlda, dazenli
IVIG ve antibiyotik profilaksisi ile izleme alindi. IVIG sonrasi serum total IgG diizeyi 881 mg/dl'ye ylikseldi.
Izleminde enfeksiyon gelismedi.

Sonug

HKHN malign veya non-malign kemik iligi hastaliklari ve PIY'de énemli bir tedavi secenedi ve kiir sansidir. Ancak
beraberinde getirdigi komorbiteler ve erken veya geg donem ortaya gikabilen komplikasyonlar nedeni ile hastalarin
uzun dénem yakindan izlemi gerekmektedir. Bu komplikasyonlar arasinda gelisebilecek sekonder immun yetmezlik
de akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Talasemi major, hematopoietik kdk hiicre nakli, sekonder immiin yetmezlik

Hastanin nakilden S y1l sonraki laboratuvar sonuclar:
Lokosit  7740/mm3

Hb 12,6 g/dI

Hct %38,9

MCV 71,1 fL
Trombosit 177,000/mm3
Monosit  1000/mm3
Eozinofil %1,3
Lenfosit  4200/mm3

PNL 2400/mm3
[o]€ 29 mg/di
IgA <1 mg/dl
IgM 12 mg/dI
IgE <18 IU/L
CD3 %88

CD4 %24

CD8 %60
CD19 %0

CD16-56 %4
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[Abstract:091] [PS-120]
Kronik Mukokiitanoz Kandidiyazis:3 Farkli Genotip

Sezin Aydemir?!, Gozde Yesil?, Jean Laurent Casanova3, Ayca Kiykim?, Haluk Cokugras?, Yildiz
Camcioglu?

1istanbul Universitesi-Cerrahpasa Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji ve immunoloji BD,istanbul
2Bezmialem Universitesi Tibbi Genetik BD,istanbul

3pediatric Immunology Hematology and Rheumatology Unit Necker Hospital,Paris

GIRIS: Kronik mukokiitandz kandidiyazis sistemik yayilim gdstermeyen deri, tirnak ve mukéz membranlarin
tedaviye direncli tekrarlayan kandida infeksiyonudur. Kazanilmis ya da genetik olarak T hicre fonksiyon bozuklugu
ile iliskilidir. Burada kronik mukokitan6z kandidiazis tablosunda basvuran IL17RA eksikligi, ACT1 eksikligi ve
STAT1 fonksiyon kazanim mutasyonu saptanan 3 olgu sunulmustur.

Olgu:

Olgu 1; 10 yasinda kiz hasta, 1 yasindan beri adiz icinde zaman zaman azalan ancak hic gegmeyen mantar
enfeksiyonu ve gévdede folikulit bulgular ile takip edilip ACT1 eksikligi tanisi ald1.

Olgu 2; 8 yasinda erkek hasta 2 yasinda adizda gegmeyen mantar enfeksiyonu sacli deride boyunda ve govdede
kuruluk ve kizariklik sikayetleri ile basvurdu. izleminde IL17RA eksikligi tanisi kondu

Olgu 3; 8 yasinda erkek hasta, 3 yasinda agizda ve tirnaklarda tekrarlayan mantar enfeksiyonu ile bagvurdu.
izleminde 7 yasinda iken kandida 6zofajiti gelisti. Molekdiler analizinde daha 6nce tanimlanmis olan heterozigot
STAT1 fonksiyon kazanim mutasyonu saptandi.

Sonug: Kronik mukokltanoz kandidiyazisde; IL17RA eksikligi, ACT1 eksikligi ve STAT1 fonksiyon kazanim
mutasyonu akilda tutulmaldir. Akut enfeksiyonlar uygun antifungal ajanlar ile tedavi edilebildigi gibi bazi olgularda
uzun dénem antifungal proflaksisi gerekmektedir. STAT1 fonksiyon kazanim mutasyonunda eslik eden diger
bulgular nedeniyle hastalik erken yaslarda ylksek mortalite ve morbidite ile seyredebilmekte ve siddetli
semptomlari olan hastalarda JAK inhibitdrleri tedavide kullanilabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: ACT1, IL17RA, kandidiyazis, STAT1
[Abstract:100] [PS-121]

Primer Immun Yetmezlik Tanisinda Kullandigimiz 10 Uyarici isareti Genisletmeli miyiz

Ahmet Gokcan Oztiirk!, Sule Haskaloglu?, Ayse Sevgi Bal2, Candan islamoglu?, Aydan ikinciogullari?,
Figen Dogu?

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg! ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji ve Allerji Bilim Dali, Ankara

Primer immiin yetmezlikler (PIY), immin sistemin farkl yapitaslarinin islev veya olgunlasmasinda duraklamaya yol
acan genetik bozukluklarin neden oldugu hastaliklardir. Klinikte tekrarlayan enfeksiyonlar, otoimmiunite,
lenfoproliferasyon, otoinflamasyon ve allerjiyle seyredebilen primer immin yetmezlikler 9 alt grup altinda
siniflandiriimaktadir.

PIY tanisinda, Jeffrey Model Vakfi tarafindan yayinlanmis olan “10 uyarici isaret” enfeksiyonun ilk bulgu oldugu
PiY’ler icin dnemini korurken, otoimmiinite, otoinflamasyon, lenfoproliferayon ve allerji ile presente olan PiY’ler icin
yeterli olup olmadigi tartismalidir. Bu calismanin amaci son 2 yil icerisinde klinigimizde PIY tanisi almis hastalarda
10 uyaricl isaretin yanisira kendi belirledigimiz ek uyarici isaretlerin (gébedin geg diismesi, kronik ishal, asi
reaksiyonu, bronsiektazi, sidil, allerjik hastaliklar, otoimmunite) taniya katkisini sorgulamaktir.Ocak 2016- Kasim
2018 tarihleri arasinda AUTF Pediatrik immunoloji/Allerji Poliklinidi’'ne bagvurmus P1Y tanisi almis 298 hastanin
dosyasi retrospektif olarak degerlendirildi.Antikor eksikligine bagli immin yetmezlikler %72.5,T ve B hiicre
yetmezligine bagli immin yetmezlikler %10.7, sendromik durumlarla iligkili immn yetmezlikler
%6,immuindisregtlilasyonla gidenimmn yetmezlikler %3.4,fagositer sistem bozukluklari %7,kompleman
eksikligine bagh immuin yetmezlikler %0.3 olarak saptandi.

Otit ve uzun slren antibiyotik kullanma gereksinimi antikor eksikligine bagli immun yetmezlik tanisi
koymada;pnoémoni,gelisme geriligi,direngen moniliazis,uzun siiren iv antibiyotik kullanimi,aile hikayesi,firsatgi
enfeksiyonlar T ve B hiicre eksikligine bagli immiin yetmezlik tanisi koymada;derin doku enfeksiyonlari fagosit say!
ve/veya fonksiyonlarina bagh immiuin yetmezlik tanisi koymada anlamli oldugu saptandi(p<0.05).Kendi
belirledigimiz uyarici isaretlerden kronik ishal, asi reaksiyonu, akrabalik T ve B hiicre eksikligine bagli immun
yetmezlik tanisi koymada;alerjik astim antikor eksikligine bagh immun yetmezlik tanisi koymada anlamli olarak
yiiksek bulundu(p<0.05). PiY tanisinda kullanilan uyarici isaretlerin genisletiimesi daha fazla hastanin erken tani
almasina katkida bulunacaktir.

Anahtar Kelimeler: isaret, primerimmunyetmezlik, uyarici
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[Abstract:111] [PS-122]

Kistik Fibrozisli Hastalarin Periodontal Durumunun Klinik ve Immiinolojik Olarak
Degerlendirilmesi

Onurcem Duruel?, Ezel Berker!, Mina Gharibzadeh Hizal?, Cansu Ozsin Ozler3, Sanem Esref?, Cagman
Tan%, Emel Tugba Ataman Duruel?, Nural Kiper?, Ugur Ozcelik?, Deniz Dogru Erséz2, Ebru Giines Yalgin2,
ilhan Tezcan?

1Hacettepe Universitesi Dis Hekimligi, Fakiiltesi Periodontoloji Ana Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Gogiis Hastaliklar1 Ana Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Dis Hekimligi, Fakiiltesi Pedodonti Ana Bilim Dali, Ankara

4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Immiinoloji Ana Bilim Dali, Ankara

Bu galismanin amaci; kistik fibrozisli hastalarin periodontal durumlarini ve diseti olugu sivisindaki (DOS) sitokin
duzeylerini belirlemektir. Kistik fibrozisli 41 hasta ve 39 sistemik saglikli hastanin DOS 6rnekleri toplanarak, klinik
dlgtimleri yapildi. Hastalarin DOS hacmi kaydedildi. DOS'ta IL-1B, IL-17 ve IL-10 miktarlar ELISA ile &lguldi. Kistik
fibrozisli hastalarda DOS IL-18 diizeyi kontrol grubuna gére istatiksel olarak anlamh yuksek olgulirken; DOS IL-10
dizeyi ise kontrol grubuna gére anlamli derecede dlsik bulundu (p<0.05). DOS IL-17 dizeyi ise kistik fibrozisli
hastalarda sistemik saglikli gruba gére istatistiksel anlamli olmasa da yiksek bulundu (p>0.05). Periodontal
durum, immdunolojik parametrelerin DOS’ta incelendigi ilk calisma olan bu arastirmanin sonucunda; kistik fibrozis
hastaliginin, periodontal durumdan bagimsiz olarak, periodontal dokularda artmis pro-enflamasyona ve dislk anti-
enflamatuvar yanita neden oldugu gosterilmistir. Bu durum, hastalarda gingivitisin periodontitise dontstimuniin
daha kolay olabilecegdini dustindlirmektedir. Bu nedenle, kistik fibrozis hastaliginin, sik araliklarla periodontal
acidan kontrol altina alinmasi gereken, riskli sistemik hastaliklar grubuna dahil edilerek degerlendirilmesinin 6nemli
olacadi kanaatine varilmistir.

Anahtar Kelimeler: Diseti olugu sivisi, kistik fibrozis, periodotal durum, sitokin
[Abstract:115] [PS-123]

Cocukluk Caginda Nadir Goriilen Igg4 (Immiinglobulin G4) Iliskili Hastalik: Dort Hastanin
Degerlendirilmesi

eyda Cayan Dodantan?!, Nazan Tokmeci?, Neslihan Edeer Karaca?, Necil Kiitiikgiiler3, Gilizide Aksu3
1ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatoloji Ana Bilim Dali, izmir
2gge Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Ana Bilim Dali, izmir
3ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Romatoloji Ana Bilim Dali, Izmir

Amag: IgG4 iliskili hastalik IgG4 (+) plazma hicrelerinin tutulan organlarda infiltrasyonu sonucu olusan storiform
fibrosis ve obliteratif flebit ile karakterize, immiin aracil fibroinflamatuar bir hastaliktir. Cocukluk caginda nadir
goérilmesi nedeni ile hastanemizde son iki yil iginde tani alan dort olguyu tartismayir amagladik.

Olgu 1:13 yasinda kiz olgu, alti aydir sol géz kapaginda sislik nedeni ile gekilen orbita MRG’'inda sol lakrimal bezde
inflamatuar degisiklikler, eksizyonel biyopside yogun lenfoplazmositer hiicre poptilasyonunda IgG4 pozitifligi
saptandi. GOz tutulumu disinda baska organ tutulumu saptanmadi. Hastaya ve mikofenolat mofetil (MMF) tedavisi
baslandi.

Olgu 2: 12 yasinda kiz olgu, 2 sene 6nce nefritik dlizeyde proteinlri nedeniyle bébrek biyopsisi ile IgA nefropatisi
saptanmis. Sonrasinda hastanin sol géz kapaginda sislik gelismis, cekilen orbita MRG’inda lakrimal bez lojunu igine
alan kitle, Eksizyonel biyopsisi IGG4-iliskili hastalik ile uyumlu bulundu. Hastaya metilprednizolon -MMF tedavisi
baslandi.

Olgu 3:12 yasinda erkek olgu, sol goz kapadinda sisme, egzoftalmus ile basvurdu. Orbita MRG'inda ekstraokdler
kaslarda kalinlasmaya yol agmis yumusak dokunun eksizyonel biyopsisinde IGG4-iliskili hastalikla uyumlu bulundu.
Baska organ tutulumu saptanmadi. Hastaya metilprednizolon tedavisi baslandi.sonrasinda kesildi.

Olgu 4:12 yasinda kiz olgu, sag gozde sislik yakinmasi ile basvurdu. Orbita MRG'Inda ekstrakonal kitle, her iki
lakrimal glandda hipertofi, nsizyonel biyopsi IGG4-iliskili hastalikla uyumluydu.HRCT’de bilateral akciger
bazallerinde buzlu cam dansitesi, kollajen-doku-hastalidi ile uyumlu bulundu. Hastaya metilprednizolon-MMF
baslandi.izlemde g6z tutulumunda artigla tip II Diabetes klinidi, infiltrasyon olmamasina ragmen pankreas
etkilenmesini distndirdd. Tim immunsupresif tedavilere direnci nedeni ile rituximab tedavisi baslandi.

IgG4 iliskili hastalik gocukluk cadinda gézden kagabilmekte veya geg tani alabilmektedir. Tedavi yanitlari dedisken
olabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: 1gG4 iliskili hastalik, storiform fibrosis, fibroinflamatuar hastalik
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[Abstract:120] [PS-124]
MALT 1 Mutasyonu Saptanmis Bir Olgu Sunumu

Necil Kiitiikgiiler!, Seyda Cayan Dogantan?, Nazan Tokmeci3, Giizide Aksu?!, Neslihan Edeer Karaca3
1gge Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Romatoloji Ana Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatoloji Ana Bilim Dali, Izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloj Ana Bilim Dali, Izmir

GIRIS: inflamasyon ve kanserde rol oynadidi bilinen niikleer faktér kappa B (NF- kB) sinyal yolu aktivasyonu, anti-
apoptotik ve proliferatif uyarima neden olur. NF- kB sinyal yoladginda bulunan BCL10, MALT1 (mukozayle iliskili
lenfoid doku) in bir substrati olarak islev gérir; bélinmesi, b1 integrin aracih T-hiicre yapismasini diizenleyebilir.
BCL10, CARD (caspase-recruitment-domains) iceren proteinlerin kodlamasini yapar. BCL10 proapoptotik ve NF-kB
aktive edici bir gendir. Mutasyonlu BCL10 (MALT lenfomalarinda oldugu gibi) pro-apoptotik islevini kaybeder ve B
hlicrelerine cogalma avantaji saglar. Psoriasiste, BCL10'un MALT1 ile etkilesime girdigi ve keratinositlerde NF-B'nin
BCL10 ve MALT1 bagimli aktivasyonunu tetikledigi gosterilmistir.

Olgu: 19 yasinda kiz olgu, tekrarlayan-otit, sekonder isitme-azlidi, 8 yasinda bronkopnomoni nedeni ile yatis
dykiisi mevcut. 10 yasinda Selektif-IgA eksikligi-C4-eksikligi ile izleme alinmis. Ozgecmisinde &zellik
yok.Soygecmisinde anne-baba arasinda 1. derece kuzen evliligi mevcut. Fizik muayenesinde: sagh deride yaygin
seboreik dermatit, el ve ayak ekstensor ylizlinde psoriasis, ellerinde sidilleri mevcut, bilateral aksiller ve servikal
LAP(+) saptandi. Laboratuar bulgularinda ANA: 1 /320 (+) grantler, C ANCA: 1/64 (+), ANA profil: (-),
hipokomplementemi, D.Coombs: (++), IgG:2930, IgA:<5,9, IgM: 236, lenfosit paneli: normal, HRCT: Bilateral
aksiller ve supraklavikular LAP (+), ABDOMEN USG: splenomegali ve sag bobrekte grade 1 hidrolireteronefroz,
Epigastrik bdlgede, paraaortik bélgede ve her iki parailiak zincirde multiple LAP(+), eksizyonel biyopsi: Folliktler
hiperplazi saptandi. Sacl deri biyopsi: skuamoz epitelde hiperplazi, dermada perivaskiler lenfosit infiltrasyonuyla
Psoriasis tanisi aldi. Malinite dislandi. MALT 1 geninde homozigot mutasyon (+). MEFV: M694V Heterozigot
mutasyon (+) saptandi.

Klinigimizde sigilleri ve psoriasis nedeniyle izlenen hastamizda MALT1-mutasyonu saptanmasiyla bu patolojinin
tartisiimasi hedeflendi.

Anahtar Kelimeler: MALT1-mutasyonu, (NF- kB) sinyal yolu, psériasis
[Abstract:131] [PS-125]

Hematopoetik kdk hiicre naklinde donér son anda vazgegerse

Dilara Besli Celik, Sule Haskologlu, Sevgi Késtel Bal, Candan islamoglu, Figen Dogu, Aydan
Ikinciogullari .
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji-Allerji Bilim Dali, Ankara

Giris: Hematopoetik kok hlicre naklinde basariyi etkileyen en 6nemli faktérler hastaligin tipi, hastanin klinik
durumu, dondér tipi, hazirlama rejimi, nakil merkezinin donanimi ve ekibin deneyimidir. Erigkinlerde donérin kendi
rizasl, donor gocuk ise ebeveynlerin rizasi mutlaka gerekmektedir. Biz burada tam uyumlu kuzeninden nakil
yapmak lzere hazirlama rejimini tamamladigimiz bir hastada, donér ailesinin gocuklarinin donér olmasindan
vazgectiklerini bildirmesi Gzerine yasadiklarimizi paylasmak istedik.

Olgu: DOCKS eksikligi nedeniyle izledigimiz 3 yasindaki kiz hastanin aile igi donor taramasinda 12 yasindaki
kuzeni ile HLA doku gruplar arasinda tam uyum saptandi. Aile ile gorisuldid imzalh onamlari alindi. Hastaya
treosulfan ve fludarabinden olusan hazirlama rejimi baslandi. Kemoterapinin son gliniinde donérin ailesi
cocuklarinin verici olmasina izin vermedigini séyledi. Aileye, bu islemin gocuklarina zarar vermeyecedi, aliciya
hazirhik rejimi verildigi, bu durumda hastanin 6lebilecedi anlatiimasina ragmen fikirleri degismedi. Bunun Uizerine
acil olarak akraba disi donér ve kordon kani taramasi yapildi. Ancak tam uyumlu bir dondr bulunamadi. Askerde
olan babasi gagrilarak post-transplant siklofosfamid rejimi ve ATG verilerek haploidentik nakil yapildi. Evre 4 akut
cilt GvHH geciren hasta, post-transplant 1. yilinda, genel durumu iyi ve mikst kimerizm ile izlenmektedir.

Sonug: Dondrlerin ve dondr ebeveyninin, nakil ekibi tarafindan stireg ve islemler hakkinda tam ve gergekgi sekilde
onceden bilgilendirilmesi sarttir. Dondrlerin bir sebep belirtmeden istedikleri safhada badis yapmaktan vazgegme
hakklr mevcuttur. Ancak 6zellikle nakil slirecinin son doneminde badistan vazgecmek hasta icin hayati riskler
dodurabilir. Nakil basarisinin diisebilecedi bilinse de bu durumda mevcut en uygun donérden nakil yapmak tek
¢ozlimddar.

Anahtar Kelimeler: Hematopoetik kdk hiicre nakli, donér, onam
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[Abstract:138] [PS-126]

Pediatrik Sistemik Lupus Eritematozus Olgularinda Genetik Faktorlerin Belirlenmesi

Giizide Aksu?!, Seyda Cayan Dogantan?, Nazan Tokmeci3, Neslihan Edeer Karaca3, Necil Kiitiikgiiler?!
1gge Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Romatoloji Ana Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatoloji Ana Bilim Dali, Izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloj Ana Bilim Dali, Izmir

Girig: Sistemik lupus eritematozus (SLE), coklu-sistem tutuluslu otoimmun bir hastaliktir. Aday gen yaklasimi ve
genom boyu iligskilendirme analizleri sonucunda, hem dogal hem de adaptif immUin sistem yolaklarini dlizenleyen
genler SLE ile iligkilendirilmistir. Erken baslangigh olgularda genetik fakt6rlerin 6nemli rol oynadigi
disuntlmektedir. Monogenik SLE olgularinin taninmasi tedavi yaklasimi, prognoz ve genetik danisma acisindan
6nemlidir.

Amagc: Immiin disregiilasyon bulgulari, aile 6ykiisii veya ebeveyn-akrabaligi olan olgularda Pediatrik SLE fenotipine
yol acan genetik faktorlerin belirlenmesi.

Gerec-Yontem: Pediatrik SLE olgulari, SLICC (Systemic Lupus International-Collaborating-Clinics) kriterlerine gére
dederlendirilmis ve Next Generation Sequencing (NGS) yapilmistir.

Sonug: Alti farkh aileden 15-18 yas araliginda, ve ortalama yas 15,5 olan 6 hasta incelendi. D6rt ailede ebeveyn-
akrabalidi varken iki ailede yoktu. Alti hastanin birinin kardesi kronik grantlomatéz hastalik (KGH) taniliydi ve KGH
tanisi aldi.NGS ile, bir hastamiz ve daha 6nce lupus tanisi almis eriskin abisinde C1R geninde homozigot
mutasyon; bir-hastada MBL geninde heterozigot; bir hastada C1QC geninde C.100G>A homozigot; bir-hastada
C1QC geninde homozigot mutasyon; digerinde TCF3 Variant tespit edildi.

Tartisma: C1QC genlerinde bulunan mutasyonlarin daha dnce SLE ile iligkili olabilecekleri bildirilmistir. C1q
proteini, immin komplekslerin taninmasi, fagositozun uyarilmasinin ve otoreaktif B hlicrelerinin negatif
seleksiyonunda rol oynamaktadir. C1q disindaki kompleman protein eksikliklerinin de (C1r/Cls, C2, C4 gibi) SLE
ile iliskili olabilecedi gosterilmistir. KGH olgulari SLE bulgulari ile bagvurdugu gibi SLE olgularinda fagositer aktivite,
apoptozla ilgili genetik mutasyonlar saptanabilir.

Sonug: Aile 6ykulstl, ebeveyn-akrabaligi bulunan pediatrik SLE olgularinda genetik faktorlerin saptanmasi, hastalik
patogenezi ve primer immun yetmezliklerle iliskinin daha iyi anlasilmasina yardimci olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Sistemik lupus eritematozus, next generation sequencing

[Abstract:139] [PS-127]

Ailesel Hemofagositik Lenfohistiyositoz Tip 3 (ALH Tip 3/UNC13D Defekti): Ug Kardes, 2
Nakil

Dodgan Kaymaz?!, Sule Haskologlu?, Sevgi Késtel Bal', Candan islamoglul, Kiibra Baskin!, Figen Dogu?,
Aydan Iklncmgullarl1 Serdar Ceylaner?, Giilay Ceylaner?, Helen Su?

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

2intergen Genetik Tani Merkezi, Ankara

3Laboratory of Clinical Immunology and Microbiology, National Institute of Allergy and Infectious
Diseases, National Institutes of Health, Bethesda, USA

GIRIS: Ailesel lenfohistiyositozlar (ALH)'ler otozomal resesif gecisli, siklikla yasamin ilk iki yili iginde
hemofagositozun gorilduga hastalik grubudur. 5 ayn tipi vardir. UNC13D mutasyonu Munc 13-4 protein defekti
gérilen AHL TIP 3’e neden olmaktadir. Tim AHL olgularinin %30-40'indan UNC13D defekti sorumludur. ALH TiP
3’de sitolitik granullerin ekzositoz ile sekresyonunda yetersizlik, NK hiicre aktivitesinde belirgin azalma mevcuttur.
Burada UNC13D mutasyonuna bagh AHL3 ile izledigimiz 3 kardes sunulmaktadir.

Olgu: Aralarinda 1. dereceden kuzen evliligi olan ailenin (ig cocugu klinigimize sirasiyla; 2014 yilinda 2 yasinda (K),
2015 yilinda 13 aylik (K) ve 2017 yilinda 3,5 aylik (E) iken ates, halsizlik ve solukluk sikayetleri ile basvurdu. Her
Uclinln de fizik muayenesinde sacg renkleri cok acik sari, ciltleri soluk, ates ve hepatosplenomegali vardi.
Tetkiklerinde ilk olguda pansitopeni diger iki gocukta bisitopeni (anemi, trombositopeni), hipertrigliseridemi ve
hiperferritinemi saptandi. Hepsinin kemik ili§gi aspirasyonunda hemofagositoz gérildi. Cocuk onkoloji tarafindan
degerlendirilen, HLH 2004 protokolii baslanan ilk olgu tedavinin 9. ayinda kalp yetmezligi ile kaybedildi. ikinci olgu
ilk bagvurusunda klinigimize danisildi. HLH 2004 protokolli sonrasi remisyona girdi ve tam uyumlu kiz kardesinden
hematopoetik kdk hticre nakli (HKHN) yapildi. Tim bulgular dizelen hasta +3. yilinda tam donér kimerizmi ile
izlenmekte. Uclincli hastaya da remisyona girdikten sonra ayni donérden HKHN yapildi. Nakil sonrasi 7. ayinda
komplikasyonsuz Her (¢ hastada WES analizi ile UNC13D geninde homozigot mutasyon saptandi.

Sonug: ALH, immunsuUpresif tedaviye ragmen relapslarla seyreden mortalitenin ylksek oldugu ve kesin tedavinin
HKHN ile mimkuan oldudu bir hastaliktir. Genetik analiz ile tani koyulabilen bu hastalarda erken tani ve erken
hematopoetik kdk hicre nakli hayat kurtaricidir.

Anahtar Kelimeler: Anahtar kelime: Ailesel Hemofagositik Lenfohistiyositoz Tip 3, Hematopoetik K&k Hiicre Nakli
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[Abstract:149] [PS-128]

HIV pozitif hastalarda double negatif T lenfositlerin rolii ve HIV RNA diizeyleri ile
korelasyonu

Hatice Tiirk Dagi?, Sua Siimer?, Ayca Emsen3, Hasibe Artag3

1selcuk Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Mikrobiyoloji Anabilim Dali, Konya

2gelguk Universitesi, Tip Fakiiltesi, Enfeksiyon Hastaliklari ve Klinik Mikrobiyoloji Anabilim Dali, Konya
3Selguk Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dali, Konya

Giris: CD3 + CD4- CDS8- T hicreleri, genellikle cift negatif (DN) T lenfositler olarak tanimlanir, CD4 benzeri
fonksiyonlar gosterir. DN T lenfositlerin Greft-versus host hastaligi, otoimmin hastaliklar, parazit ve HIV
enfeksiyonu gibi bulasici hastaliklarda énemli bir rol oynadigi 6ne surilmektedir. Bu galismanin amaci HIV ile
enfekte hastalarin HIV RNA dlizeyleri ile CD4+,CD8+ ve DN T lenfosit oranlari arasinda korelasyon olup olmadigini
arastirmaktir.

Gerec-Yontem: 2018 yilinda hastanemize basvuran 44 HIV ile enfekte hastanin verileri retrospektif olarak
incelendi. Hastalarin HIV RNA diizeyleri Real-time PCR ydntemi ile kantitatif olarak belirlendi. CD4+,CD8+ ve DN T
lenfosit oranlari akim sitometri ydntemiyle saptandi. HIV RNA dizeyleri ile CD4+,CD8+ ve DN T lenfosit oranlari
arasindaki iliskiyi belirlemek icin SPSS 21 programi kullanilarak Sperman’s rho korelasyon katsayilari hesaplandi.
P<0,05 degeri istatistiksel olarak anlaml kabul edildi.

Bulgular: Hastalarin HIV RNA dlzeylerinin, CD4+, CD8+ ve DN T lenfosit oranlarinin mediyan degerleri sirasiyla
220 IU/mL (66-6.642.929), %22.4 (0.6-45.2), %46.6 (20.2-81.1) ve %3.7 (0.4-9.1) olarak tespit edildi. HIV RNA
dizeyleri ile CD4+ T lenfosit oranlari arasinda negatif (r=-0.52, P=0.000) ve CD8+ T lenfosit oranlari arasinda
pozitif bir korelasyon (r=0.43, P=0.001) saptanirken, DN T lenfosit oranlari arasinda saptanmadi (r=0.18,
P=0.177).

Sonug: Calismamizda hastalarin HIV dlzeyleri ile CD4+ ve CD8+ T lenfosit oranlari arasinda bir korelasyon
saptanirken, DN T lenfosit oranlari ile iliski saptanmadi. HIV enfeksiyonunun klinik seyrinde DN T lenfositlerin
rolinl anlamak igin prospektif klinik galismalar yapiimalidir.

Anahtar Kelimeler: Double Negatif T lenfosit, HIV RNA
[Abstract:160] [PS-129]
Tip Fakiiltesi Ogrencilerinde PIY Farkindalig:

Nesrin Reisli!, Siikrii Nail Giiner?, Esra Hazar Sayar3, ismail Reisli2

1Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi

2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve immiinoloji ABD
3Alanya Alaaddin Keykubat Universitesi, Alanya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Allerji ve
Immiinoloji Unitesi

Akraba evliligi oraninin yiiksek oldugu llkemizde, Primer immin yetmezlikler (PiY) farkindahgi oldukga énemlidir.
Farkindalk diizeyi distiikge PIY tanisi geg konulur, erken tani ve etkin tedavi yapilamaz(1). Bu calismanin amaci
Tip Fakiltesi dérdiinci sinif 8grencilerinin PIY farkindahigini degerlendirmek ve aldiklar klinik immiinoloji egitiminin
bu diizeye etkisini arastirmaktir. Dérdiinci sinif stajinda alti saat olan PIY derslerine girmeden &nce ve ders
sonrasinda 6grencilerin ayni anketin toplam 69 sorusunu cevaplamalari istendi. Dagitilan 132 anketten, 116 si
(%88 ve 60 erkek, 56 kiz) degerlendirmeye alindi. Anket sorularina verilen dogru yanitlar, anket skoru olarak
karsilastirildi. EGitim 6ncesi anket skoru 37,4 + 3,7 ve editim sonrasi anket skoru 42 + 4,3 (p<0.05) idi. Dogru
yanitlar ile cinsiyet arasinda iliskisi kurulamadi. Anket sorularinin 39 adedi dogrudan PIY ile iliskili idi. Bu
sorulardan 10 tanesine egitim 6ncesi dogru yanit verme orani %50 nin altindayken, egitim sonrasi tim sorular
dogru olarak yanitlanmisti. En dogru yanitlanan sorular PIY ile iliskili klinik bulgular konusundaydi. Akraba evliligi
konusu ile PIY iliskisi, editim &ncesinde de iyi biliniyordu. Lenfopeni konusu ise %80 oraninda PIY ile iliskili olarak
yanitlanmisti. Ancak NBT ve CH50 testleri, P1Y ile iligkili olarak yanitlanmamisti. Tip Fakiiltesi 6§rencilere verilen
klinik immunoloji derslerinin PIY farkindahigini artirdigi kanaatine varildi.

1.Yuksek M, Ikinciogullari A, Dogu F, Elhan A, Yuksek N, Reisli I, Babacan E. Primary immune deficiency disease
awareness among a group of Turkish physicians. Turk J Pediatr. 2010: 52(4):372-7.

Anahtar Kelimeler: Primer Immiin Yetmezlikler, PiY Farkindaligi
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[Abstract:174] [PS-130]

Primer Immun Yetmezlik ve Malign Hastaligi Olan Olgularimiz; Tek Merkez Deneyimi

Gokce Pinar Reis, Aysenur Bahadir, Erol Erduran
Karadeniz Teknik Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk
Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali, Trabzon

Girig: Primer imm{n yetersizligi (PID) olan bireylerde, normal bagisiklik sistemi olan insanlara kiyasla 1.6-2.3 kat
oraninda malignite riski artmistir. Yaygin degisken immun yetmezlik (CVID), ataxi telenjektazi (AT), wiskott aldrich
sendromu ve agir kombine immuin yetmezlik gibi PID’lerde non-hodgkin lenfoma (NHL), I6semi, gastrik kanserler
ve viris iligkili kanserler sik gérilmektedir. Bu galismada 2’si AT, 1'i CVID tanili 3 PID ve maligniteli hasta
tartisiimistir.

Vaka:

Olgu I: Bir yasindan beri AT tanisi ile takip edilen hastaya 10 yasinda akut lenfoblastik I6semi tanisi koyularak St-
Jude Total XV kemoterapi protokolii baslandi. Ug haftada bir intravendz imminglobiilin (IVIG) tedavisi uygulandi.
Izleminde hastanin hemarojik sistiti gelisti ve mesane damar embolizasyonu ile diizelen masif hematiirisi oldu.
Hastanin tedavisine devam edilmektedir.

Olgu II: Ug yasindan beri AT tanusi ile izlenen kiz hasta 9 yasinda diffiiz biiylik B hiicreli NHL tanisi koyuldu. Evre
IV NHL olan hastaya ritiiksimab tedavisi ile birlikte azaltiimis dozlarda kemoterapi baslandi. Ug haftada bir IVIG
tedavisi verilmesi planlandi. Hastanin tedavi sonrasi agir mukoziti ve bir aydan uzun siren nétropenisi gelisti.
Klinigimizde tedavisi devam etmektedir.

Olgu III: iki yasindan beri CVID tanisi ile izlenen ve (¢ haftada bir IVIG tedavisi alan hastaya (¢ yasinda prekirsér
T hiicreli lenfoblastik lenfoma tanisi koyuldu. Evre III NHL olarak kabul edilen hastaya BFM-NHL 96 kemoterapi
protokoll baslandi. Kemoterapi sonrasi karaciger enzimlerinde belirgin bozulma izlendi. Hasta klinigimizde tedavi
gérmektedir.

Tartisma: Kanserin PID kapsaminda tedavisi, ciddi toksisiteler ve uzun vadeli yan etkiler nedeniyle zordur. PID'de
kanserin molekuler olarak taninmasi hedeflenen tedavilerin gelistiriimesine olanak saglayarak hastalardaki
toksisitelerin azalmasini saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: primer immun yetmezlik, malignite, gocuk
[Abstract:175] [PS-131]

Saglikh gcocuklarda serum immiinglobulin (IgG, IgA, IgM) ve IgG alt grup diizeylerinin
referans araliklari

Rumeysa Olcay Bayram?, Hiilya Ucaryilmaz!, Ayca Emsen?, Hatice Tiirk Dagi?, Hasibe Artag!
1Selguk Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, Konya
2Selguk Universitesi, Tip Fakiiltesi, Mikrobiyoloji Anabilim Dali, Konya

Giris-Amag: Saglikl cocuklarda imminglobulin (IgG, IgA, IgM) ve IgG alt grup dlizeyleri farkl etnik gruplar
arasinda genetik ve cevresel faktorlerin etkisiyle yasa gore dedismektedir. Bu galismanin amaci, saglikli cocuklarda
serum immiuinglobulin diizeylerinin yasa gére referans dederlerini belirlemektedir.

Metod: Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari poliklinigine basvuran 0-18 yas arasinda
toplam 330 sagdlikli gcocuk galismaya alindi. Serum immiuinglobulin dizeyleri herbir yas grubunda 30 kisi olacak
sekilde toplam 11 grupta, IgG alt gruplan 2 yas Uzerinde toplam 6 grupta nefelometrik yéntemle 6lgulda.
Ortalama, minimum, maksimum dederler ile %95 glven araligi belirlendi.

Bulgular: Serum IgG dizeyinin yeni dogan donemde yiksek oldugu, 6. aya kadar azaldigi ve sonrasinda artarak
18 yasinda maksimum seviyeye ulastigi gozlendi. IgA diizeyinin yenidogan dénemde cok distik oldugu sonra yasla
birlikte arttigi saptandi. IgM ve IgG alt grup dizeylerinin ise yas gruplarina gore degisken oldugu izlendi.

Sonug: Serum immiinglobulin dizeyleri ve IgG alt gruplari ile ilgili referans degerleri bu galisma ile glincellenmistir.
Serum immunglobulin diizeylerinin belirlenmesi primer ve sekonder immin yetmezlik tanisinda genel tarama testi
olup bu hastaliklarin dogru tani ve tedavisi icin cok énemlidir.

Anahtar Kelimeler: 1gG, IgA, IgM, IgG alt gruplari, referans degerler
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[Abstract:190] [PS-132]

Saghkli ve semptomatik irreversible pulpitisli pulpa dokularindaki IL-1B diizeylerinin
karsilastiriilmasi

Emre Nagas!, Cagman Tan2, Begiim Ozbek?, Deniz Cagdas Ayvaz?, ilhan Tezcan2

1Hacettepe Universitesi Dis Hekimligi Fakiiltesi, Endodonti Anabilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali immiinoloji
Unitesi/Ankara

Son yillarda dis pulpasindaki sitokin seviyeleri ile klinik teshis arasinda objektif verilere dayanan bir iliski
kurulmaya calisiimaktadir. Bu calismanin amaci insan pulpa dokusunda IL-1f dlzeyini dlglip semptomatik
irreversible pulpitis varliginda miktarinda farklilik olup olmadigini arastirmaktir. Doku 6rnekleri cerrahi olarak
cekilen gomuli tGglncl molar dislerden ve endodontik tedavi uygulanan irreversible pulpitisli dislerden elde
edilmistir. Doku O6rneklerindeki IL-1B dizeyi ELISA yontemi ile 6lglilmUs ve dederlendirilmistir.

Anahtar Kelimeler: irreversible pulpitisli, IL-18

[Abstract:193] [PS-133]

Erken ve Hizli PIY Tanisinda Akim Sitometrisi (AS)’ nin Yeri

Deniz Giiloglu!, Sule Haskologlu!, Meltem Arikan!, Candan islamoglu?, Sevgi Bal!, Duygu Ugur!, Caner
Aytekin2, Figen Dogu?, Aydan Ikinciogullar!

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji Allerji Bilim Dali, Ankara

2pr. Sami Ulus Kadin Dogum ve Gocuk Hastanesi Cocuk Immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris: Akim Sitometrisi (AS) basta agdir kombine immiin yetmezlik (AKIY) olmak {zere bircok PIY’in tanisinda
genetik analizden 6nce guvenilir bilgiler elde edilmesine olanak saglayan bir tekniktir. Temel olarak
imminfenotiplendirme ile immin sistem hiicrelerinin sayi ve fonksiyonlarindaki anormallikler belirlenir. Ayrica bazi
PiY’lerde, AS ile, mutant genin Griini olan spesifik molekilin ifade edilip edilmediginin belirlenmesi &zellikle
genetik taninin uzun zaman aldigi tilkemiz kosullarinda genetik 6éncesi erken, hizli ve kesin taniya olanak saglar.
Amag: AS ile spesifik molekiil ifadesi (spesifik molekiil ekspresyonu) dlgiilerek tani koyulan PIY hastalarimizin
retrospektif olarak incelenmesi ile hastalarin genetik dncesi erken ve hizli taniya ulasiminda AS’nin rollinin
dederlendirilmesidir.

Materyal-Metod: Bu calismada 1997-2018 yillari arasinda PIY tanisi alan ve Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi
Pediatrik Immiinoloji Bilim Dali Arastirma Laboratuvari’ nda AS ile spesifik molekiil ifadeleri dederlendirilen 66 olgu
gbzden gegirildi.

Bulgular: PIY distiniilen 66 olguda spesifik molekiil ifadesi ile genetik tani 6ncesinde kesin tani saglandigi
saptandi. AS ile spesifik molekiil ekspresyonu dederlendirilerek tani alan PiY’ler Tablo I’ de sunulmaktadir. Bu 66
olgudan ancak 30’unda (% 45,5) AS sonrasi genetik galisma yapilabildi ve tiiminde hastaliktan sorumlu genin
GrinG olan proteine spesifik molekiil ifadesinin eksik veya hi¢ bulunmadigr gorulda.

Sonug: Genetik tanidan 6nce Akim Sitometrisi ile hastalija spesifik molekl ekspresyonlarinin dederlendirilmesi,
dzellikle Kombine Immiin Yetmezlik (KiY) ve Immiin Disregiilasyon (ID) bozuklugu icinde yer alan, ciddi klinik
tablo olusturan ve hematopoetik kék hiicre nakli (HKHN) gerektiren PIY’ lerin erken ve hizl tani almasina olanak
tanimaktadir.

Anahtar Kelimeler: PiY, Akim sitometrisi, spesifik molekdil, HKHN

Tablo 1. AS ile spesifik molekiil ekspresyonu degerlendirilerek tami alan PIY’ler
AS ile tam Once AS tam1  AS sonrasi Genetik tani

PIY (n=66, %100) (n=60, %90,9) (n=30, %45,5)
MHC Class I Eksikligi 8 (12,1) 8 (13,3) 8 (26,7)
MHC Class Il Eksikligi 16 (24.2) 16 (26,7) 2 (6,6)
Lokosit Adezyon Defekti1 10 (15,2) 10 (16,7) 5 (16,7)
Bruton Hastalig1 10 (15,2) 10 (16,7) 5 (16,7)
DOCK-8 Eksikligi 8 (12,1) 8 (13,3) 6 (20,0)
LRBA Eksikligi 4 (6,0) 1(1,7) 1(3,3)
CD25 Eksikligi 3 (4,6) 3(5,0) 3(10,0)
ZAP-70 Eksikligi 2 (30) 2 (33) :

CD40 Eksikligi 2 (3,0) : :

CD40 Ligand Eksikligi 3 (4,6) 2 (33) :
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[Abstract:212] [PS-134]

Primer immiin yetmezlik tanisi ve 6n tanisi ile hastaneye yatan cocuklarda malnutrisyon
sikhgi

Seblg Giines, Nazan Tokmeci, Nesliha|_1 Karaca, Necil Kiitiikgi.'!ler, Giizide Aksu
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Bilim Dalh, Izmir

Giris: Malnutrisyon; hastane yatislarinda gézden kacabilen bir klinik problem olup uzamis hastane yatislari,
enfeksiyonlar, artmis hastane masraflari, morbidite, mortalite ve immiin yetmezlikle yakin iliskilidir. Calismamizda
primer immin yetmezlik tanisi/6n tanisi ile hastaneye yatan cocuklarda malnutrisyon sikliginin saptanmasi ve
tedavisi amaglandi.

Materyal-Metod: Ege Universitesi Cocuk immiinoloji servisine yatan 100 hastanin viicut agirlidi, boy, kol gevresi ve
triceps yag doku kalinhgi 6lgllap; BMI,yasa gore vicut agirhdi, yasa gére boy ve boya gore agirliklari
saptandi.Sonuclar WHO, Gomez, Waterlow ve Wellcome malnutrisyon siniflamalarina gére yorumlandi.

Bulgular: Hastalarin %44'Q kiz, %56's1 erkek olup, yas ortalamasi 56 ay, malnutrisyon orani %59 olarak
saptandi.26 humoral immin yetmezlik, 26 kombine immuin yetmezlik, 8 SCID, 7 kronik granilomatdz hastalik, 5
dodal immun yetmezlik, 4 immn disregllasyon, 3 otoenflamatur hastalik, 21 immUin yetmezlik tetkik hastasi
yatirildi.WHO'ya gore 9 hafif, 38 orta, 12 agir; Waterlow’a gére 16 akut(zayif), 27 kronik(bodur),16 kronik
zeminde akut malnutrisyon; Wellcome’a gére 9 Marasmus,1 Kwaskiorkor, 1 Marasmik-kwashiorkor, 21 distk
adirhikh hasta saptandi. Primer immun yetmezlikler iginde en yliksek malnutrisyon gérilen grup; hastalarinin
timuinde (%100) malnutrisyon saptanan kronik granidlomatéz hastalik oldu.Bunu sirasiyla SCID(%63), kombine
immun yetmezlik(%62), humoral immun yetmezlik(%62), immin disreglilasyon sendromlari(%50), immin
yetmezlik tetkik grubu(%48), dogal immiin yetmezlik(%40) ve otoenflamatuar hastaliklar grubu (%33) izledi.
Malnutrisyon saptanan hastalar diyetisyene y6nlendirilip egitim ve enteral/parenteral beslenme destedi saglandi.

Sonug: Gocuk Immunoloji servisine primer immiin yetmezlik tanisi/ 6n tanisiyla yatirilan hastalarda malnutrisyon
orani, dagihmi ve midahelesi anlatilmistir. Malnutrisyon gtincelligini hala koruyan énemli bir klinik problem olup
morbidite-mortalitenin dnliine gegmek ve immun yetmezlikleri yénetebilmek; malnutrisyonun zamaninda tespit
edilip midahale edilmesiyle mimkundur.

Anahtar Kelimeler: immin yetmezlik, malnutrisyon, pediatri

Primer immiin yetmezlik alt gruplarinda malnutrisyon tiirii dagilim

Hastalik Tandart Kronik Akut Kronik Zeminde Akut
Malnutrisyon Malnutrisyon Malnutrisyon

Humoral immiin yetmezlik (26 7 hasta 5 hasta 4 hasta
hasta)

Kombine immiin yetmezlik (26 5 hasta 6 hasta 5 hasta
hasta)

Immiin yetmezlik tetkik (21 7 hasta 3 hasta 0 hasta
hasta)

SCID (8 hasta) 3 hasta 1 hasta 1 hasta
Kronik graniilomat6z hastalik (7 2 hasta 4 hasta 1 hasta
hasta)

Dogal immiin yetmezlik (5 hasta) 0 hasta 1 hasta 1 hasta
Immiin disregiilasyonlar (4 hasta) 2 hasta 0 hasta 0 hasta
Otoenflamatuar hastaliklar (3 1 hasta 0 hasta 0 hasta

hasta)
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[Abstract:216] [PS-135]

Ektodermal Displazi ile Birliktelik Gosteren Primer immiin Yetmezlik Vakalari

Ece Erci', Elif Soyak Aytekin?, Deniz Cagdas Ayvaz?, ilhan Tezcan2
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig: ve Hastaliklar1 Ana Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris: Ektodermal-displazi (ED) embriyonik ektodermden koken alan en az iki dokunun etkilendigi genis bir hastalik
grubunu tanimlamaktadir. ED klasik olarak sag (hipotrikoz), dis (anodontia/hipodontia), ve ter bezi
(anhidroz/hipohidroz) anomalilerinden olusur. NFkB yolaginda gorevli molekillerin mutasyonu sonucunda ortaya
ciktigr disunilmektedir. Calismamizin amaci klinigimizde takipli olan ED’li hasta grubunun klinik/imminolojik
ozelliklerini belirleyerek bu hastalarin tani-takip-tedavi hedeflerini belirlemektir.

Metod: Immiinoloji Poliklinigi'ne 2018 AJustos-Aralik arasinda basvuran ED tanili hastalar calismaya dahil
edilmistir.

Bulgular: Calismaya 9 hasta (E/K: 5/4) dahil edilmistir. Ortalama tani yasi 9.5 yastir. Hastalarin %30’unda anne-
baba arasinda akrabalik vardir. En sik basvuru sekli sirasiyla cilt bulgulari, tekrarlayan st solunum yolu
enfeksiyonu, pndmoni ve bronsiolit seklindedir. Alti hastada pnédmoni nedeni ile hastaneye yatis 0ykisi vardir.
Diger nedenler arasinda miyokardit, sepsis, hipopiyonlu keratit yer almaktadir.

En sik gérilen sag bulgusu seyrek-ince sag teli iken 4 hastada alopesi (alopesi totalis) vardir. Sadece 4 hastada
termoregllasyon bozuklugu mevcuttur. Dis sekil bozuklugu/dislerde eksiklik 2 hastada gérulmustur.

Eslik eden diger hastaliklar hipotiroidi(n:4), sistemik juvenil idiyopatik artrit(n:1), immun trombositopenik
purpura(n:1) ve iyi diferansiye skuamoz hiicreli karsinomdur(n:1).

Laboratuvar bulgularindan en sik goéruleni lenfopeni ve hipogammaglobulinemidir, hastalarin %30’unda mevcuttur.
Bir hastada hem lenfopeni hem de hipogammaglobulinemi vardir.

ED'nin erken yasta tespiti eslik eden primer immin yetmezliklerin tanisinda degerli bir bulgudur. Literatirde
siklikla sag, dis ve tirnak bulgulari ile prezente oldugu gosterilmis, bizim hastalarimizda da literattr ile uyumlu
sekile en sik sag-tirnak bulgulari oldugu goriilmekte, termoreglilasyon bozuklugu %44 oraninda mevcuttur.
Enfeksiyonlar (6zellikle pndmoni, otitis media), otoinflamatuar ve immiindisregilatuar hastaliklar eslik eden 6nemli
bulgular arasindadir.

Anahtar Kelimeler: ektodermal displazi, immuin yetmezlik
[Abstract:221] [PS-136]

Lokosit Adezyon Yetmezligi Nedeniyle Gozlenen Hizh Ilerleyen Siddetli Periodontitis: Ug
kardes olgu serisi

Emel Tugba Ataman Duruel!, Nermin Yamalik!, Deniz Cagdas Ayvaz?, ilhan Tezcan?, Ezel Berker!
1Hacettepe Universitesi Dis Hekimligi, Fakiiltesi Periodontoloji Ana Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi, Tip fakiiltesi, Pediatrik immiinoloji Ana Bilim Dali, Ankara

Konak immin yanitinin baskilanmis oldugu bazi sistemik hastaliklarda siddetli periodontal yikim
g6zlenebilmektedir. Periodontal dokularin savunmasinda primer rol oynayan, I6kositlerin yapisma defekti ile
karakterize olan “Lokosit Adezyon Yetmezligi”, otozomal resesif gecis gosteren, nadir gézlenen bir notrofil
bozuklugudur. Calismamizda, siddetli periodontal yikim belirlenen, ailesel “Lokosit Adezyon Yetmezligi” teshisi

koyulan 3 olgu serisi sunulmaktadir.

OLGU SUNUMU

18 yasinda kadin hasta, dis etlerinde siddetli kanama ve agr sikayetleriyle Hacettepe Universitesi Dis Hekimligi
Fakiltesi Periodontoloji klinigine bagvurmustur. Hastanin alinan anamnezinde, herhangi bir sistemik rahatsizliginin
bulunmadigi rapor edilmistir. Yapilan klinik ve radyolojik muayenede, ileri derecede kemik kaybinin izlendigi,
siddetli periodontitis tanisi konulmustur. Hastanin ailesel hikayesinde kardeslerinde de ayni periodontal sikayetlerin
oldugu belirlenerek, klinik ve radyolojik muayeneleri yapiimis ve bitin kardeslere siddetli periodontitis teshisi
konulmustur. Hastalarda uygulanan klinik tedavilerin yani sira, gozledigimiz siddetli periodontal harabiyetin
etyopatogenezini acgiklayabilmek igin kan, dis eti olugu sivisi (DOS) 6rnekleri alinmis ve klinik parametreler (cep
derinligi, klinik atagman kaybi, gingival indeks, plak indeksi ve sondlamada kanama) kaydedilmistir. DOS'ta
Luminex ile sitokin analizi ve kanda flow sitometre ile CD alt gruplari incelenmistir.

SONUGLAR

Klinik dederlendirmelerde hastalarda 9 mm'den fazla sondlama derinliginin bulundugu cepler, tim dislerinde
sondlamada kanama kaydedilmistir. Plak indeksi tim kardeglerde ortalama 1.5 olarak hesaplanmisir. Elde edilen
sitokin diizeyleri ve CD alt grup ylizdeleri sonucunda hastalara I6kosit adezyon yetmezligi teshisi konulmus olup,
dusuk plak indeks ortalamalarina ragmen, hizli ilerleyen siddetli periodontitis olusmasinda bu sistemik bozuklugun
etkisinin oldugu sonucuna varilmistir.

Anahtar Kelimeler: I16kosit adezyon yetmezligi, periodontitis, sitokin
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[Abstract:244] [PS-137]

Selektif immunglobulin M Eksikliginin Klinik ve Immiinolojik Bulgularinin Degerlendirilmesi

Canan Caka?, Ozlem Satirer!, Pinar Kahyaoglu?', Deniz Ayvaz?, ilhan Tezcan?
1Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilimdah
2Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Cocuk Immunoloji Anabilimdal

Girig: Selektif IgM eksikligi (SIGME), yasa gore 2 standart sapmanin altinda serum IgM dederi, normal serum IgA-
IgG duizeyleri, normal T hicre sayi/fonksiyonlari olup herhangi bir immiin yetmezlik tanisinin eslik etmedigi, primer
immin yetmezliktir (PIY). Amacimiz klinigimizde sIGME tanisiyla izlenen hastalarin immiinolojik 6zelliklerini
belirlemek, izole IgM eksikligine dikkat cekmektir.

Materyal-Metod:Calismamizda 2013-2018 yillari arasinda sIGME tanisi ile gocuk immunoloji poliklinigininde izlenen
hastalar degerlendirilmistir.

Bulgular: Tani alan 43 hastanin tani yaslari ortalama 14,75 K/E orani 9/34.Hastalarin en sik basvuru nedeni
tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonuydu ve bu nedenle basvuran hastalarin %40’inda eslik eden
hastalik/sendrom gézlenmemistir. Yedi hastada genetik (22q11.2 delesyonu (n=3), trizomi 21 (n=2), 1p
delesyonu (n=1),charge sendromu(n=1) 6 hastada allerjik (astim (n=4), allerjik rinit (n=1), tekrarlayan bronsiolit
(n=1)) ve 4 hastada otoimmiin hastalik (behget,sjdégren,Itp,diabet), saptanmistir. U¢ hastada izlemde malignite
aml (2), tubuler adenom(1) gelismistir. SIGME ile izlenen hastalar igerisinde osteopetrozis, kongenital ndtropeni,
Guillain Barre Sendromu tanili hastalar vardir. Dort hastada sIGME sik lisye gecirdigi icin istenen tetkik sonucu
saptanmis olup herhangi ek patolojisi bulunmamaktadir.

Izole IgM diistiklagi ile takip edilirken PIY tanisi almis 12 hastanin 9'unda kombine immiin yetmezlik (1 hastada
ADA eksikligi), 2'sinde otoimmun lenfoproliferatif hastalik, 1’inde de kronik granilomat6z hastalik vardi.

Sonug: Calismamizda immunoloji kliniginde izlenen hastalarin icerisinde sIGME tanisi alan hasta orani %0,15
olarak saptanmistir. Etyolojisi tam olarak bilinmemeyen sIGME'ne genetik, allerjik ve otoimmun hastaliklar eslik
edebilmekte, hastalar bazen asemptomatik olarak izlenebilmektedir. Bir kisim hastanin izlemde PIY tanisi aldidi,
bunlarin gogunun kombine immin yetmezlik oldugu gbze carpmistir.

Anahtar Kelimeler: selektif IgM eksikligi, Immun Yetmezlik, Klinik Bulgular
[Abstract:246] [PS-138]

Immiin Yetmezligi Olan Vakalarda Acik Akciger Biyopsisinin Tanisal Degeri

Mina Gharibzadeh Hizal, Sanem Eryilmaz Polat, Nagehan Emiralioglu, Ebru Yalgin, Deniz Dogru Erséz,
Ugur Ozgelik, Nural Kiper
Hacettepe Unversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

Amagc: Immiin yetmezlik tanisi ile izlenen ve akciger tutulum bulgulari olan ¢ocuklarin acik akciger biyopsi
sonugclarinin dedgerlendirilmesi ve tanisal amach yapilan acgik akciger biyopsilerinin yararliligi, gavenilirligi ve uygun
zamanlamasini belirlemek amaglanmistir.

Yéntem: Hacettepe Universitesi Cocuk G6giis Hastaliklari Klinigi'nde 2007-2016 tarihleri arasinda immiin yetmezlik
tanisi ile takip edilen ve akciger tutulumu nedeni ile tanisal amach acik akciger biyopsisi yapilmis olan hastalar
retrospektif olarak dederlendirilmistir.

Sonug: 2007-2016 tarihleri arasinda 12 hastaya agik akciger biyopsisi yapiimistir. Biyopsi 6ncesinde hastalarin
4'unde immiin yetmezlik tespit edilmistir. Bu hastalarin biri kronik graniilomatoz hastalik, biri yaygin degisken
immun yetmezlik ve ikisi hipogamaglobinemi nedeni ile izlenmistir. Hastalara biyopsi sonucu sirasi ile
grantlomatoz enflamasyon, granilositik lenfositik interstisyel pnémoni, folikller bronsiolit ve SPC eksikligi olarak
saptanmistir. Biyopsi yapilan hastalarin yas ortamalar 8.5 idi. K/E orani 1/3 idi. Biyopsi éncesinde akut solunum
yetmezligi gelisen hasta olmadi. Hastalarin higbirinde malignite izlenmedi. Respiratuvar semptomlarin baslamasi
ve biyopsi arasinda gecen ortalama siire 6 ay idi. Biyopsi sonrasinda akut solunum yetmezligi gelisen hasta
olmadi. Biyopsi sonucunda immin yetmezligi olan tim hastalarda tedavi modifikasyonu yapildi. Steroid en gok
kullanilan tedavi oldu. Bir hastamiza ek olarak mikofenolat mofetil basglanildi.

Tartisma: Altta yatan immun yetmezligi olan hastalardaki akciger tutulumunun aydinlatiimasi igin agik akciger
biyopsisi secili hasta grubunda glivenli bir sekilde uygulanabilecek tanisal ydontemler arasindadir. Biyopsi
sonucunda hastalara tedavi dedisikligi yapilabilmektedir. Bu nedenle akcider tutulumunun nedeninin aydinlatiimasi
acisindan 6énem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Acik akciger biyopsi, immiin yetmezlik
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[Abstract:252] [PS-139]

Hazirlayanlar: Nuray Aslankaya, Kumru _I_(alemoﬁlu
Immiinolojik Hastalarda Agiz Bakiminin Onemi

Giris-amac: Immiin sistem, viicudu bakteri, virlis, mantar ve parazit gibi mikroorganizmalardan korumak {zere
planlanmistir. immiin yetmezligin tipik klinik ézellikleri kronik, tekrarlayici veya alisiimamis enfeksiyonlarla
infeksiyon tedavisine eksik yaniti kapsar. Immin sistemi baskilanmis hastalarda pek cok sistemi etkileyeceginden
oral mukozal epitelyal hicrelerinin dederlendirilmesi ve hemsirelik bakimina gereksinim duyulmaktadir

Olgu: Hasta 4 aylikken baslayan ve sik tekrar eden akciger enfeksiyonu nedeniyle yapilan tetkikler sonucunda 5
yasindayken CD40 eksikligi tanisi almis. IVIG tedavisi baslanan hastanin gatroenterit tanisiyla hastane yatislari
olmus. Yatisl sirasinda hastaya candida 6zafajiti konmus. Hastanin bilinen hikayesinde 5 kez ates ve oral
candidiazis nedeniyle hastane yatisi olmus. Hastayl agzindaki pash gérintl, beslenememe ve aftlar sebebiyle
kulak burun bogaz ve gastroenteroloji boltimleri takip etmektedir

Kbk hlicre transplantasyon yapilmasi amaciyla servise yatisi yapilan hastanin protokoliine uygun kemoterapi
tedavisi baglatildi. Hikayesinde sik candida 6zafajiti, oral candidiazis gecirdigi bilinen hastada kemoterapiye
sekonder olarak gelisebilecek oral mukoz membranlarda bozulma olasilidinin daha yuksek olabilecedi
ongorulmustlr. Buna yonelik dederlendirmelerin yapilmasi, egitiminin verilmesi ve hemesirelik bakiminin
uygulanmasi planlanmistir. Adiz bakimina y6nelik sf gargara, sodyum bikarbonatli gargara, nistatin
uygulanmaktadir.

Hemesirelik Girisimleri

eTrombosit ve noétrofil sayilar izlenmelidir.
eOlasi infeksiyonlarin erken belirtileri
izlenmelidir.

¢ Hastanin beslenme durumu dederlendirilip
travmaya neden olmayacak yumusak ve likit
yiyecekler almasi saglanmalidir.
einfeksiyonlari 6nlemek amaciyla hastanin
antifungal ve antiseptiklerle gargara yapmasi
saglanmahdir.

eYutma agrili ise lokal anesteziklerle yemekten
once adiz icinin calkalanmasi saglanmahdir.
elLezyonlardan kultir alinarak hekim istemine
gdre uygun antibiyotik tedavisine baslanmalidir.

Hemesirelik Tanisi
Oral mukoz membranlarda bozulma

Diinya Saglk Orgiitii Mukozit Siniflamasi

Grade 0 Grade 1 Grade 2 Grade 3 Grade 4
Normal *Hafif lokal *Agnsiz iilser ve *Agrili eritem, *Eritem, 6dem,
degisiklikler eritem ddem veya iilser tilser (mukozanin
(eritemli alanlar) *Hafif agn hissi vardir (derinlik varnsindan
*Agri ve *2 mm’den kiiciik <2mm ve fazlasinda)
duyarlilik heniiz iilserler vardir. mukozanin *Siddetli agn,
yoktur. *Agizdan yansindan azinda) kanama vardir.
* Agizdan beslenebilir. * Kanama yoktur *Agizdan alamaz.
beslenebilir. * Afizdan alhm Parenteral veya
bozuktur. Zorlukla | enteral beslenme
yiyebilir. destegi gerekir.

Sonug: CD40 eksikligi olan hastalarda oral mukozite yatkinlik oldugu igin hastada hemsirelik degerlendirmesi,
egitimi ve bakimi 6nemli bir konuma sahiptir

Anahtar Kelime: immiin yetmezlikte agiz bakimi, immiin yetmezlik
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Pinar Kahyaoglu PS-137 244 108
Rafiye Ciftciler PS-021 101 27,28
Raif Geha PS-039 184 39

Raul Jimenez Heredia PS-084 243 71,72
Raziye Atan PS-064 105 56, 57
Rukiye Bulut PS-116, PS-117 199, 202 95, 96
Rumeysa Olcay Bayram PS-131 175 104

Safa Barig

PS-020, PS-037, PS-039, PS-064, PS-088,
PS-101, PS-110

209, 182, 184, 105, 211, 233, 214

27, 38, 39, 56, 57, 75, 85, 92

Sait Karaman

PS-001, PS-041, PS-060, PS-065

106, 191, 87, 107

14, 40, 53, 58

Salih Cetiner PS-090 201 76

Salih Cigek PS-095 112 81

Salih Gozmen PS-116 199 95

Saliha Esenboga PS-012, PS-013, PS-061 247, 249, 92 22,23,53
Sanem Eren Akarcan PS-089 102 75
Sanem Eryilmaz Polat PS-138 246 108
Sanem Esref PS-122 111 100
Sebastian Hollizeck PS-036 178 38

Sebla Glines PS-134 212 106

Seda Sirin Kése PS-069 140 61

Sefika Akyol PS-036 178 38

Selen Simsek PS-068, PS-107 134, 136 59, 60, 89, 90

Selime Aydogdu

PS-017, PS-076, PS-106, PS-111

179, 181, 133, 219

25, 66, 89, 93

PS-018, PS-026, PS-033, PS-042, PS-060,

26, 32, 36, 41, 53, 95, 96

Selime Ozen PS-116, PS-117 189, 108, 164, 203, 87, 199, 202
Selin Aytag PS-091 206 77
Selin Ozan PS-066 114 58

. . PS-109 197
Selin Seving 92
Semiha Bahgeci PS-060 87 53
Semra Getinkaya PS-053 220 47,48
Senem Kogak PS-102, PS-103, PS-104 235, 242, 245 86, 87
Serap Karaman PS-119 89 98
Serdar Al PS-069 140 61
Serdar Ceylaner PS-068, PS-127 134, 139 59, 60, 102

Sevgi Bilgic Eltan

PS-020, PS-037, PS-039, PS-110

209, 182, 184,214

27, 38,39, 92
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POSTER DiZzINi

POSTER NO
PS-005, PS-015, PS-031, PS-038, PS-040,
PS-043, PS-065, PS-072, PS-080, PS-081,
PS-092, PS-096, PS-097, PS-114, PS-115

ABSTRACT NO
137, 151, 157, 183, 186, 225, 107,
152, 229, 234, 224, 124, 127, 154,
155

SAYFA
17, 24, 35, 39, 40, 41, 58, 62, 68,
69,78, 81, 82, 94, 95

Sevgi Kostel Bal

PS-003, PS-004, PS-008, PS-010, PS-045
PS-056, PS-068, PS-074, PS-084, PS-098,
PS-102, PS-107, PS-108, PS-109, PS-121,
PS-125, PS-127, PS-133

123, 132, 196, 232, 170, 228, 134,
168, 243, 128, 235, 136, 177, 197,
100, 131, 139, 193

15, 16, 18, 19, 20, 21, 42, 50, 59, 60,
63,64,71, 72,82, 86, 89, 90, 91, 92,
99, 101, 102, 105

Sevgi Pekcan PS-015, PS-031, PS-043 151, 157, 225 24, 35,41
Sevil Oskay Halaglh PS-022, PS-032, PS-061 143, 161, 92 29, 36, 53
Sevim Blsra Aydin PS-081 234 69

Sevin Karalziim PS-042 203 41

Sezin Aydemir PS-085, PS-120 251,91 73,99

Sinan Sari PS-088 211 75

Sinem Firtina PS-017, PS-076, PS-093 179, 181, 82 25, 66, 79, 80
Sinem Sisko PS-093 82 79, 80

Sinem Uluer Simsek PS-079 227 67

Stephanie Boisson Dupuis PS-015 151 24

Suade Ozlem Badak PS-090 201 76

Suheyla Ocak PS-119 89 98

Suna Asilsoy PS-069 140 61

Stimeyye Tanir PS-040 186 40

Sengul Aksakal PS-007 195 18

Serife Erdem PS-034, PS-036 169, 178 37,38

Seyda Cayan Dogantan PS-089, PS-094, PS-123, PS-124, PS-126 102, 94, 115, 120, 138 75, 80, 100, 101, 102
Seyhan Kutlug PS-078 213 67

Sua Stimer PS-128 149 103

Suikrd Nail Glner

PS-005, PS-015, PS-038, PS-040, PS-043,
PS-072, PS-080, PS-081, PS-092, PS-096,
PS-097, PS-114, PS-115, PS-129

137, 151, 183, 186, 225, 152, 229,
234, 224, 124,127, 154, 155, 160

17, 24, 39, 40, 41, 62, 68, 69, 78, 81,
82,94, 95,103

Tekin Aksu PS-027 110 32,33
Tugce Diibiig PS-071 150 62

Tugge Sudutan PS-101 233 85

Tung Fisgin PS-017, PS-076, PS-106, PS-111 179, 181, 133, 219 25, 66, 89, 93
Turkan Patiroglu PS-034, PS-036, PS-078 169, 178, 213 37, 38,67
Ugur Ozcelik PS-122, PS-138 111, 246 100, 108
Ulker Ones PS-076 181 66
Umran Caligkan PS-080 229 68

Vedat Uygun PS-092 224 78

Velat Sen PS-075 171 65

Veysel Sabri Hanger PS-017, PS-076 179, 181 25, 66
Yahya Blyukasik PS-021, PS-091 101, 206 27,28,77

PS-005, PS-038, PS-040, PS-043, PS-072,

137, 183, 186, 225, 152, 229, 234,

17, 39, 40, 41, 62, 68, 69, 82, 94, 95

Yahya Gal PS-080, PS-081, PS-097, PS-114, PS-115, | 127, 154, 155

Yesim Haliloglu PS-034 169 37

Yildiz Camcioglu PS-093, PS-101, PS-111, PS-120 82,233, 219, 91 79, 80, 85, 93, 99
Yoko Mizoguchi PS-036 178 38

Yonca Egin PS-102, PS-104 235, 245 86, 87

Yuk Yin Ng PS-093, PS-101 82,233 79, 80, 85

Zehra Sule Haskologlu

PS-003, PS-004, PS-028, PS-045, PS-056,
PS-057, PS-068, PS-074, PS-098, PS-102,
PS-107, PS-108, PS-109, PS-121, PS-125,
PS-127, PS-133

123, 132, 135, 170, 228, 248, 134,
168, 128, 235, 136, 177, 197, 100,
131, 139, 193

15, 16, 34, 42, 50, 59, 60, 63, 64, 82,
86, 89,90, 91, 92, 99, 101, 102, 105

Zeynep Gokge Gayretli Aydin PS-009, PS-046 200, 198 20,43
Zeynep Hizli Demirkale PS-119 89 98
Zeynep Karakas PS-119 89 98
Zeynep Sengil Emeksiz PS-044 162 42
Zeynep Ulker Tamay PS-119 89 98
Zulfikar Akelma PS-053 220 47,48
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Dr. Ahmet Ozen Dr. Mayda Giirsel
Dr. Ayga Kiykim Dr. Mehmet Ali Karaselek
Dr. Aydan ikinciogullari Dr. Mehmet Kilig
Dr. Aysel Yiice Dr. Meltem Kurt

Dr. Ayse Metin Dr. Metin Aydogan
Dr. Banu Anlar Dr. Muhlis Cem Ar
Dr. Buket Dalgig Dr. Mustafa Glleg
Dr. Candan islamoglu Dr. Mutlu Yiksek
Dr. Caner Aytekin Dr. Necil Kiittikguler
Dr. Cagman Tan Dr. Neslihan Karaca
Dr. Cigdem Aydogmus Dr. Nesrin Gllez

Dr. Demet Altun Dr. Nural Kiper

Dr. Deniz Cagdas Ayvaz Dr. Nurdan Tagyildiz

Dr. Derya Ufuk Altuntas Dr. Omiir Ardeniz

Dr. Dilara Kocacik Uygun Dr. Oner Ozdemir

Dr. Dilek Dogruel Dr. Ozden Sanal

Dr. Elif Karakog¢ Aydiner Dr. Ozlem Keskin

Dr. Emel Unal Dr. Safa Baris

Dr. Erdem Topal Dr. Saliha Esenboga

Dr. Fatih Celmeli Dr. Serap Aksoylar

Dr. Fazil Orhan Dr. Serdar Ceylaner

Dr. Ferah Genel Dr. Serkan Filiz

Dr. Figen Dogu Dr. Sevgi Keles

Dr. Funda Cipe Dr. Sevgi Kostel Bal

Dr. Giilbu Uzel Dr. Sebnem Kili¢

Dr. Giilsan Sucak Dr. Sule Haskologlu

Dr. Glinseli Bozdogan Dr. Siikri Glner

Dr. Guzide Aksu Dr. Tayfun Glingor

Dr. Hasibe Artag Dr. Tlrkan Patiroglu
Dr. ihsan Giirsel Dr. Zafer Caliskaner

Dr. ilhan Tezcan Dr. Zilfikar Akelma

Dr. ismail Reisli Hem. Birsel Kiiclikersan
Dr. Kaan Boztug Hem. Feride Ozkan

Dr. Koray Harmanci Hem. Havva Bozkurt Alan
Dr. Lale Satiroglu Tufan Hem. Pembe G6zde Giindogan
Dr. Leman Yel Hem. Zehra Caferoglu

Dr

. M.Yavuz Kéker

Sn.

Omer iren
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