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Degerli Katihcimlar,

01-04 Mayis 2023 tarihleri arasinda Amara Premier Palace Hotel Antalya’da gergeklestirecegimiz 9.
Klinik iImminoloji Kongresinde sizlerle birlikte tekrar bir arada olmaktan gurur ve mutluluk
duymaktayiz.

Gunumizde 500’e yakin genetik olarak tanimlanmis primer immin yetmezlik hastaligi mevcuttur.
Kongremizde primer immin yetmezliklerde en son gelismeler alaninda uzman bilim insanlariyla
irdelenecek, yenilikler paylasilacaktir.

Kongrenin ana temasi “immiin Tolerans ve Immiindisregiilasyon”dur. Immiin tolerans
mekanizmalarinin bozulmasi sonucu ortaya ¢ikan immiindisregiilasyon hastaliklari lenfoproliferasyon,
otoimmiinite ve EBV gibi oldukga dar bir enfeksiyon duyarliligi ile kendini gésterir. Ginimuzde genetik
tani  yontemlerinin  kullaniminin  artmasiyla immiindisregilasyonla seyreden primer immin
yetmezliklere daha kolay tani konulabilmektedir. Bu konuda alaninda yetkin bilim insanlari davet
edilerek konunun gilincellenmesi ve yeni tedavi yontemleri tartisilacaktir.

Bilimsel arastirmalar ve primer immin yetmezliklerin tanisinda temel araglardan biri olan akim
sitometri ile ilgili “Uygulamali Akan Hiicre Olcer Kursu”, “immiinolojide Yolaklar” ve “Eriskinde PiY
Hemsireligi Kursu” olmak Uzere Ug¢ kurs dizenleyerek bu alandaki eksikliklerimizi hep birlikte
giderebilmeyi hedefliyoruz.

Kongremize yine her yil oldugu gibi immiunoloji-allerji uzman ve asistanlari ile pediatri, i¢c hastaliklari,
romatoloji, enfeksiyon hastaliklari, gastroenteroloji, gbgls hastaliklari, hematoloji-onkoloji hastaliklari,
klinik/temel bilim arastiricilari, immunoloji hemsireleri gibi immunoloji ile ilgili disiplinlerde calisan
dostlarimizi davet ediyoruz.

Tum katihmci, konusmaci ve oturum baskanlarina gosterdikleri ilgi ve yogun emek, endistri
temsilcilerine ise kongremizin gerceklesmesi icin verdikleri destek nedeniyle tesekkiir ediyor, basarili ve
Uretken bir kongre gecirmenizi diliyoruz. Klinik immiinoloji Dernegi ydnetim kurulu ve kongre
Diizenleme Kurulu adina sizleri bu yil da kongremizde gérmekten mutluluk duyariz.

Sevgi ve Saygilarimizla,

Prof. Dr. F. ilhan Tezcan
Kongre Baskani
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E-posta: ireisli@hotmail.com

KLINIK IMMUNOLOJiI DERNEGI YONETIM KURULU

. F.llhan Tezcan
Necil Katlkguler
ismail Reisli
Caner Aytekin
Ayse Metin

Lale Satiroglu
Saliha Esenboga

F. ilhan Tezcan
Necil Katlkguler
ismail Reisli
Caner Aytekin
Ayse Metin

Lale Satiroglu
Saliha Esenboga

. Ismail Reisli

Dr. F. ilhan Tezcan (Baskan)

Dr. K. Aydan ikinciogullari (Bagkan Yardimcisi)

Dr. Necil Katukguler
Dr. E. Figen Dogu
Dr. ismail Reisli
Dr. Zafer Caligkaner
Dr. Caner Aytekin

KONGRE BASKANI
Dr. F. ilhan Tezcan

DUZENLEME KURULU

Dr. K. Aydan ikinciogullari
Dr. E. Figen Dogu

Dr. Zafer Caligkaner

Dr. Deniz Cagdas Ayvaz
Dr. Ugur Musabak

Dr. Sule Haskologlu

Dr. Candan islamoglu

KONGRE BILIMSEL KURULU

Dr. K. Aydan ikinciogullari
Dr. E. Figen Dogu

Dr. Zafer Caligkaner

Dr. Deniz Cagdas Ayvaz
Dr. Ugur Musabak

Dr. Sule Haskologlu

Dr. Candan islamoglu

KONGRE SEKRETERLERI

Dr. Caner Aytekin
E-posta: caneraytekin@gmail.com
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9. KLINiK iMMUNOLOJi KONGRESI

01 - 04 MAYIS 2023

KONGRE PROGRAMI

01 Mayis Pazartesi
iMMUNOLOJIDE YOLAKLAR KURSU
13:00 - 14:20
Kurs Bagkanlari: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Mutlu Yiiksek
JAK/STAT Yolag
13:00 - 13:40
Konugmacilar: Dr. Begiim Ozbek, Dr. ismail Yaz
NFkB Yolagi (Kanonik, nonkanonik NFkB yolagi ve hastaliklarla iliskisi)
13:40 - 14:20
Konugmacilar: Dr. Saliha Esenboga, Dr. Hacer Neslihan Bildik
14:20 - 14:35 ARA
ERiSKiNDE PiY HEMSIRELIGi KURSU
14:35 - 15:15
Kurs Baskanlari: Dr. Zafer Caliskaner, Hem. Birsel Kuigtikersan
PiY'de cocukluk yasindan eriskin yas grubuna gegiste hemsirelik yaklagimi
14:35 - 14:55
Konusmaci: Hem. Feride Ozkan
Erigkin PiY'de izlem sorunlari ve hemsirelik yaklagimi
14:55 - 15:15
Konugmaci: Hem. Sevgi Altay
15:15 - 15:30 ARA
GENETIK OKUR YAZARLIK KURSU
15:30 - 16:25
Kurs Bagkanlar:: Dr. Lale Satiroglu, Dr. Deniz Cagdas Ayvaz, Dr. Serkan Belkaya
NGS'de elde edilen verilerin degerlendirilmesi -1
15:30 - 15:50
Konugmaci: Dr. Baran Erman
NGS'de elde edilen verilerin degerlendirilmesi -2
15:50 - 16:10
Konusmaci: Dr. Can Kosukcu
16:10 - 16:25 Tartisma
ACILIS
16:25 - 16:40
Dr. ilhan Tezcan, Dr. ismail Reisli, Dr. Caner Aytekin
Agilis Konferansi - TIPTA BILGELER OTURUMU
16:40 - 18:00
Oturum Bagskanlari: Dr. Aydan ikinciogullari, Dr. ilhan Tezcan
Nobel Odiilleri ve Bilimde Merakin Onemi
16:40-17:20
Konugmaci: Dr. Emin Kansu
Gelecekte Tip Egitim ve Hekimlik
17:20 - 18:00
Konusmact: Dr. iskender Sayek
18:00 - 18:10 ARA
UYGULAMALI AKAN HUCRE GLGER KURSU - BECKMAN COULTER
18:10-19:10
Danigmanlar: Dr. Gilderen Yanikkaya Demirel, Dr. Sevgi Keles
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9. KLINiK iMMUNOLOJi KONGRESI

01 - 04 MAYIS 2023
KONGRE PROGRAMI
2 Mayis 2023 Sali
iMMUN TOLERANS ve iMMUNDISREGULASYON
iMMUNTOLERANS
08:30 - 09:00 Oturum Bagkanlari: Dr. Aydan ikinciogullari, Dr. Ozlem Keskin
Konugmaci: Dr. ilhan Tezcan
REGULATUVAR T HUCRE EKSIKLIKLERI

09:00 - 10:20 - o
Oturum Bagkanlan: Dr. Ayse Metin, Dr. Ahmet Ozen
iPEX sendromu

09:00 - 09:15 . "

Konusmact: Dr. Dilek Ozcan
IL2RB (CD122) eksikligi

09:15 - 09:30 )
Konusmaci: Dr. Caner Aytekin
CTLAA4, LRBA ve DEF6 eksikligi

09:30- 09:50
Konugmaci: Dr. Safa Barig
STAT3-GOF

09:50 - 10:05

Konusmaci: Dr. Ahmet Ozen

10:05 - 10:20 Tartisma

10:20 - 10:40 KAHVE MOLASI
UYDU SEMPOZYUMU - KEDRION

FROM IMMUNODEFICIENCY TO IMMUNE DYSREGULATION

10:40-11:10 Oturum Bagkani: Dr. Safa Barig
Konugmaci: Dr. Chiara Azzari

1110 - 12:05 LENFOPROLIFERASYONLA SEYREDEN VEYA LENFOPROLIFERASYONSUZ OTOIMMUNITE

’ ’ Oturum Bagkani: Dr. Cigdem Aydogmus

APECED

11:10-11:25 . .
Konugmaci: Dr. Fatih Celmeli
Prolidaz eksikligi

11:25-11:40 ) . )
Konugmaci: Dr. Nadira Nabiyeva Gevik
PD-1 eksikligi

11:40-11:55

Konugmaci: Dr. Caner Aytekin

11:55-12:05 Tartisma

12:15 - 13:30 OGLE YEMEGI
ALPS ve KOLITIS iLE SEYREDEN iMMUNDISREGULASYON HASTALIKLARI

13:30- 14:25
Oturum Bagkanlarn: Dr. Derya Ufuk Altintas, Dr. Dilara Kocacik Uygun
ALPS
13:30- 13:45 )
Konusmact: Dr. Neslihan Edeer Karaca
1L10/IL10R eksikligi
13:45 - 14:00 . .
Konugmaci: Dr. Candan Islamoglu
RIPK1 eksikligi
14:00 - 14:15

Konugmaci: Dr. Ayca Kiykim

14:15-14:25 | Tartisma

UYDU SEMPOZYUMU - PHARMADA iLAC

iMMUN YETMEZLIKLERDE IgG REPLASMANI; TEK FORMUL iLE FARKLI DENEYiMLER
Oturum Bagkani: Dr. Hasibe Artag

14:25 - 14:55

Konugmaci : Dr. Elif Karakog Aydiner
14:55 - 16:15 KAHVE MOLASI
EBV'ye DUYARLILIK VE LENFOPROLIFERATIF DURUMLAR

16:15-17:45 . N
Oturum Bagkanlari: Dr. Ferah Genel, Dr. Ercan Kiiglikosmanoglu
SAP ve XIAP eksikligi
16:15 - 16:30 .
Konugmaci: Dr. Kibra Baskin
CD27 ve CD70 eksikligi
16:30 - 16:45 o
Konugmaci: Dr. Sevgi Kostel Bal
CD137 eksikligi (41BB)
16:45 - 17:00 -
Konugmaci: Dr. Nesrin Gilez
XMEN
17:00- 17:15 .
Konugmaci: Dr. Sule Haskologlu
CARMIL2 eksikligi
17:15-17:35

Konugmaci: Dr. Deniz Cagdas Ayvaz

17:35-17:45 Tartisma

UYGULAMALI AKAN HUCRE GLCER KURSU - BECKMAN COULTER
Danigmanlar: Dr. Gilderen Yanikkaya Demirel, Dr. Sevgi Keles
18:45-19:45 | POSTER SAATI

17:45 - 18:45
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9. KLINiK iMMUNOLOJi KONGRESi

01 - 04 MAYIS 2023
KONGRE PROGRAMI
3 Mayis 2023 Carsamba
SOZEL BiLDIRILER

Oturum Bagkanlari: Dr. Serkan Filiz, Dr. Stikrii Nail Glner

07:40-09:10

So6zel sunum 1
07:40 - 07:50 Mikropremi Bebeklerde Morbidite ve Mortaliteyi Azaltabilmek Amaciyla Uygulanan Mezenkimal Kok Hiicre Tedavisi Deneyimleri

Konusmaci: Dr. Mustafa Torehan Aslan

Sozel sunum 2
07:50 - 08:00 Yaygin degisken immuin yetmezlik (CVID)' li hastalarda switched memory B hiicre dlzeyleri ile otoimmiinite iligkisi

Konusmaci: Dr. Fatma Arzu Akkus

So6zel sunum 3
08:00 - 08:10 Primer immun yetmezligi olan gocuklarda gelisen malignite ve lenfoproliferasyonlar

Konugmaci: Dr. Ozge Tirkyllmaz Ugar

Sozel sunum 4
08:10 - 08:20 Primer immiin Yetmezliklerde Yeni Nesil Dizileme ile Tani: Can Sucak Lab Deneyimi

Konugmact: Dr. Canberk ipsir

Sozel sunum 5
08:20 - 08:30 Monogenik inflamatuvar Bagirsak Hastaliklarina immiinolojik ve Genomik Yaklagim

Konugmaci: Dr. Ezgi Yalgin Glingdren

So6zel sunum 6
08:30 - 08:40 Hafif/orta ve agir erigkin COVID-19 hastalarinin immiin fenotiplerinin belirlenmesi ve genetik yatkinlik varliginin aragtiriimasi

Konugmaci: Dr. Nursel Calik Bagaran

Sézel sunum 7
08:40 - 08:50 Bruton Agammaglobulinemisinde MDSC Hicreleri ve Lenfosit Apoptozunun Degerlendirilmesi

Konusmaci: Dr. Ayca Ceylan

So6zel sunum 8

08:50 - 09:00 immiin yetmezlik tanili ocuklarda interstisyel akciger hastaligi: Olgu serisi

Konugmaci: Dr. Halime Nayir Blyiksahin

09:00 - 09:10 Tartisma

iMMUNDISREGULASYONLA SEYREDEN PiY HASTALIKLARINDA DERMATOLOJIK BULGULAR
09:10- 09:30 Oturum Bagkanlari: Dr. Necil Kuttkguler, Dr. Fazil Orhan

Konugmaci: Dr. Sibel Dogan
DiGEORGE SENDROMUNUN DOGAL ve OTOIMMUNITE YONU
09:30 - 10:00 Oturum Bagkanlari: Dr. Elif Karakog Aydiner, Dr. Fatih Celmeli

Konugmaci: Dr. Necil Kutiikgtiler
HSP bir IMMUNDISREGULASYON MUDUR?
10:00 - 10:15 Oturum Bagkanlari: Dr. Elif Karakog Aydiner, Dr. Fatih Celmeli

Konugmaci: Dr. Burcu Gliven

10:15-10:20 Tartisma

10:20 - 10:40 KAHVE MOLASI
KARACIGER, BAGIRSAK HASTALIKLARI; NE ZAMAN PiY?

10:40- 11:10 Oturum Bagskanlari: Dr. Aysel Yiice, Dr. Oner Ozdemir

Konugmaci: Dr. Buket Dalgic
MONOGENiK OTOINFLAMATUVAR HASTALIKLAR
11:10-11:50 Oturum Bagkanlari: Dr. Haluk Cokugras, Dr. Neslihan Edeer Karaca

Konusmacr: Dr. Ozgiir Kasapgopur
UYDU SEMPOZYUMU - TAKEDA iLAC

Degisen Hasta Profilleriyle immunoglobulin Tedavi Yonetimi

11:50- 12:20
Oturum Bagkani: Dr. Sebnem Kilig

Konusmaci : Dr. Omiir Ardeniz
12:20- 13:30 OGLE YEMEGI
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9. KLINiK iMMUNOLOJi KONGRESI

01 - 04 MAYIS 2023
KONGRE PROGRAMI

3 Mayis 2023 Carsamba

13:30-13:55

iNTERSTISYEL AKCIGER HASTALIGI ve PiY
Oturum Bagkanlari: Dr. Ozgiir Kartal, Dr. Dilek Ozcan

Konugmaci: Dr. Nural Kiper

13:55-14:20

OTOIMMUN SITOPENI ve PiY
Oturum Baskanlari: Dr. Sule Unal Cangiil, Dr. Sevket Aslan

Konusmacr: Dr. Ekrem Unal

14:20 - 14:45

HEMOFAGOSITIK LENFOHISTiYOSITOZ ve PiY
Oturum Baskanlari: Dr. Ekrem Unal, Dr. Sule Haskologlu

Konusmact: Dr. Sule Unal Cangiil

14:45 - 15:05

KAHVE MOLASI

15:05 - 15:35

UYDU SEMPOZYUMU - TAKEDA iLAC
Plazma Kaynakl Tedavilerin Onemi: Gegmise ve Gelecege Bir Bakis
Oturum Baskanu: Dr. ilhan Tezcan

Konusmaci : Sn. Omer Peksen

15:35-16:10

KONUK KONUSMACI
Oturum Baskanlari: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Safa Baris

Konugmaci: Dr. Mirjam van der Burg

16:10 - 16:35

MEZENKIMAL KOK HUCRELER ve KLINiIK UYGULAMA ORNEKLERI
Oturum Bagkanlari: Dr. Baran Erman, Dr. Meltem Kurt Yiksel

Konugmaci: Dr. Tung Akkog

16:35-17:05

iMMUNDISREGULASYONLA SEYREDEN PiY HASTALIKLARINDA BiYOLOJIK AJANLAR
Oturum Bagkanlarn: Dr. Guzide Aksu, Dr. Ayga Kiykim

Konugmaci: Dr. Sebnem Kilig

17:05-18:10

PI3K YOLAGI VE HASTALIKLARI

Oturum Bagkanlari: Dr. Sebnem Kilig, Dr. Funda Erol Cipe

17:05-17:25

PI3K YOLAGI

Konugmaci: Dr. Figen Dogu

17:25-17:40

PIK3CD - GOF (APDS-1)

Konugmaci: Dr. Hacer Neslihan Bildik

17:40-17:55

PTEN EKSIiKLIiGi

Konugmaci: Dr. Caner Aytekin

17:55-18:10

PIK3CG EKSIKLIiGi

Konugmaci: Dr. Betiil Karaatmaca
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9. KLINiK iMMUNOLOJi KONGRESI
01 - 04 MAYIS 2023

KONGRE PROGRAMI

4 Mayis 2023 Persembe

SOZEL BILDIRILER
07:50 - 09:10
Oturum Bagkanlari: Dr. Hasibe Artag, Dr. Mustafa Giileg

Sozel sunum 9
07:50 - 08:00 CD19 Eksikligi Olan Hastalarda NK Hiicre Reseptdr ve T Hiicre Es Uyaran Molekdil Ekspresyon Diizeylerinin Arastiriimasi

Konugmaci: Dr. Mehmet Ali Karaselek

Sozel sunum 10
08:00- 08:10 Yaygin Degisken immiin Yetmezlikte Tanimlanan Genetik Defektler
Konugmaci: Dr. Ayse Aygiin

So6zel sunum 11
08:10 - 08:20 NFKB1 VE NFKB2 eksikligi olan hastalarin klinik ve immiinolojik ézellikleri

Konugmaci: Dr. Nadira Nabiyeva Cevik

Sozel sunum 12
08:20- 08:30 Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Hastalarinda ILC Fenotiplemesinin Arastirilmasi

Konugmaci: Dr. Saime Sik

So6zel sunum 13
08:30 - 08:40 Primer immiin Yetmezlik (PiY) ve Malignite

Konugmaci: Dr. Nazh Deveci

Sozel sunum 14
08:40 - 08:50 1gM eksikligi Vakalarimizin Klinik ve Laboratuar Ozellikleri

Konugmaci: Dr. Reyhan Glimisburun

Sézel sunum 15
08:50 - 09:00 FLNA Genindeki Hemizigot Mutasyonla iliskili Yeni Bir immiin Yetmezlik

Konugmaci: Dr. Ahmet Eken

09:00 - 09:10 Tartisma
AKILCI iLAG KULLANIMI

09:10 - 09:25
Konugmaci: Dr. Zafer Caliskaner

TURKIYE PiY ULUSAL KAYIT SiSTEMI
09:25 - 09:40 Oturum Bagkanlari: Dr. ilhan Tezcan

Konusmact: Dr. ismail Reisli

ERISKINDE PiY ve TEDAVi

09:40 - 10:30 ;
Oturum bagkanlari: Dr. Ugur Mugabak, Dr. Ismet Bulut
Eriskinde PiY
09:40 - 10:05
Konugmaci: Dr. Sevket Aslan
Erigkin PiY'de hematopoetik kdk hiicre nakli
10:05 - 10:30
Konusmaci: Dr. Meltem Kurt Yiksel
10:30 - 10:45 KAHVE MOLASI
PiY’DE GUNCELLEME; SON BiR YILDA TANIMLANAN BOZUKLUKLAR
10:45 - 11:25
Oturum Bagkanlari: Dr. Bahar Goktiirk, Dr. Sait Yesillik
Pediatride
10:45-11:05
Konugmaci: Dr. Glinseli Bozdogan
Erigkinde
11:05-11:25

Konugmaci: Dr. Fatih Colkesen

Kapanis Konferansi
11:25 - 12:05 Oturum Bagkanlari: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Aydan ikinciogullari

Konugmaci: Dr. Kaan Boztug

12:05-12:20 Kapanis
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POSTER | ABSTRACT A Y
BILDIRI BASLIGI KONU
NO NO
PS-001 82 Kronik graniilamot®z hastalik tanili hastada Leishmania enfeksiyonu sunulan olgu | Fagositer sistem bozukluklari
PS - 002 33 Prostat Kanseri Hiicrelerinde Androjen Reseptori Blokaji Ve Androjen Uyariminin | Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili
PD-L1 ifadesi Uzerindeki Etkileri hastaliklar, vb)
Stabil koroner arter hastaligi olan kronik periodontitis hastalarinda cerrahi Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iligkili
PS - 003 84 I > . - L
olmayan periodontal tedavinin interlokin 17 seviyelerine etkisi hastaliklar, vb)
PS - 004 87 Direngli ITP ile giden bir spondiloenkondrodisplazi olgusu Otoinflamatuar hastaliklar
Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda Gastrointestinal Sistem Bulgu ve Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili
PS - 005 90
Hastaliklari hastaliklar, vb)
PS - 006 91 Alopesi universalis ile prezente olan yaygin degisken immun yetmezlikli hasta Erigkinde immuin yetmezlikler
PS - 007 92 iZOLE 1gG4 DUSUKLUGU iLE SEYREDEN BiR KARBONKUL OLGUSU Eriskinde immun yetmezlikler
PS - 008 94 Eriskin Yasta Artemis Mutasyon Tanisi Konulan Bir Vaka Kombine immiin yetmezlikler
PS - 009 96 Lokosit Adezyon Defekti Tip-1: Olgu sunumu Fagositer sistem bozukluklari
PS - 010 97 tlomgugg patojenik FNIP1 varyanti olan bir hastanin klinik ve immiinolojik Antikor eksiklikleri
ozellikleri
PS-011 98 Farkli bulgular ile bagvuran hiper Ig M sendromlu olgular Antikor eksiklikleri
PS-012 99 Klinigimizde takip edilen erigkin yasta bir Bloom Sendromlu olgu sunumu Eslik e.den_ ba§!§a bulgular} olan veya sendromik
kombine Immin yetmezlikler
PS-013 102 Tekrarlayan Herpetik Lezyonlarla Prezente Olan Tyk 2 Eksikligi -Olgu Sunumu Dogal immiinite defektleri
PS-014 103 Erigkin yasta immin sistem tutulumu ile seyreden bir ataksi telenjektazi olgusu Erigkinde immun yetmezlikler
PS - 015 104 Immun disregulasyon sonucunda santral sinir sistemi tutulumu immiin disregiilasyon hastaliklari
PS-016 106 Nadir bir konjenital nétropeni nedeni JAGN1 Fagositer sistem bozukluklari
PS-017 108 Erigkin Yasta Tani Konulan LRBA Eksikligi Erigkinde immun yetmezlikler
PS-018 116 Mediastinal Kitle ile prezente olan LRBA eksikligi saptanan bir olgu immiin disregiilasyon hastaliklari
PS-019 118 Agir Atopik Dermatit ve Hipogammaglobulinemi ile Seyreden PIK3CG Eksikligi Antikor eksiklikleri
PS - 020 119 infantil Dénemde Tani Konulan Tip 1 Lékosit Adezyon Defektli Olgu Fagositer sistem bozukluklari
PS-021 120 inflamatuar Bagirsak Hastaligi Tanili Bir Olguda RIPK1 Eksikligi Otoinflamatuar hastaliklar
PS - 022 123 GeE; Baslangigh ADA EkS|k.|.|g|.'|.'anl|I Hastadﬂa Akfaba Disi Ponorden Azaltiimis Primer immiin yetmezliklerde tedavi
Yogunluklu Hazirlama Rejimi ile Basarili K6k Hiicre Nakli
PS-023 127 Rbck-1 (Hoil1) Gen Defekti Saptanan iki Olgunun Klinik Ve Laboratuvar Bulgulari Kombine immiin yetmezlikler
PS - 024 129 gz?;tmdallk Eksikligi Sonucu Tani Gecikmesi Olan Agir Kombine Immiin Yetmezlikli Kombine immiin yetmezlikler
PS - 025 131 Yaygin degisken immin yetmezlikte (CVID) nodiler rejeneratif hiperplazi gelisimi | Eriskinde immin yetmezlikler
PS - 026 133 Nadir Goriilen Bir Hastalik;VODi Gen Defekti Eslik e'der! ba§!<.a bulgular.l olan veya sendromik
kombine Immiin yetmezlikler
PS - 027 136 Primer siliyer diskinezi ve selektif IgM eksikligi ile prezente olan yeni bir CCNO Antikor eksiklikleri
varyanti
PS-028 140 PiY-Kanser iliskisi: Yumurta mi Tavuktan Tavuk mu Yumurtadan? Eriskinde immiin yetmezlikler
PS - 029 141 Nadir Goriilen Bir Birliktelik; Fiks ilag Erlipsiyonu ve Primer immiin Yetmezlik; Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iligkili

COVID-19 Enfeksiyonu Sonrasi Tetiklenmis Olabilir mi?

hastaliklar, vb)
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POSTER | ABSTRACT A Y
BILDIRI BASLIGI KONU
NO NO
PS - 030 143 I'-'|em.|2|go't patojenik POLA1 varyanti olan bir hastanin klinik ve imm{inolojik Otoinflamatuar hastahklar
ozellikleri
PS - 031 145 Tekrarla'ya'n bakteriyel Fenfekswonlarllziseyreder\ yaygin degisken immiin Eriskinde immiin yetmezlikler
yetmezlikli hastada gelisen herpes viriis enfeksiyonu
Diger (SARS-CoV-2 enfeksi iligkili
PS - 032 146 Biyolojik Ajan Tedavisi Uygulanan Agir Astim Hastalari Covid 19'u Nasil Gegirdi? iger ( V-2 enfeksiyonu ve flikil
hastaliklar, vb)
PS-033 148 immiin sistemin dogustan kusurlari ve otoimmiin sitopeni Otoimmuin hastaliklar
PS-034 149 Erigkin yasta tani alan otoimmuin lenfoproliferatif sendrom (ALPS) vakasi immiin disregiilasyon hastaliklari
PS-035 152 RAG 1-2 eksikligi tanili 9 hastanin degerlendirilmesi: tek merkez deneyimi Kombine immiin yetmezlikler
PS - 036 153 Cocugu ile Birlikte Tani Alan 22q11 Delesyon Olgusu Primer immiin yetmezliklerde genetik testler
PS - 037 155 TACI ve ARTEMIS'genI?rmdekl paFOJenlk varyantlara bagh nekrobiyozis lipoidika Kombine immiin yetmezlikler
ile prezente olan immiin yetmezlik olgusu
PS-038 157 Bruton tanil olgularimizin klinik, demografik ve laboratuvar 6zellikleri Antikor eksiklikleri
Eslik ki Igul | ik
PS-039 158 Serum total IgE 12000 IU/ml: Tani ne olabilir? Olgu sunumu 3! e'den_ basua bulgu ar.l olan veya sendromi
kombine Immuin yetmezlikler
iimmun yetmezlik, Konjenital nefrotik sendrom ve Adrenal yetmezlik ile iliskili Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili
PS - 040 159 ) . .
sfingosin-1-fosfat liyaz -1 mutasyonu olan vaka hastaliklar, vb)
PS-043 166 Nadir Gériilen immiinolojik Acil: Lékosit Adezyon Defekti Fagositer sistem bozukluklar
PS - 044 168 Humoral Immin Yetmezlik ve Pansitopeniyle Seyreden Bir Diskeratozis Konjenita Antikor eksiklikleri
Olgusu
PS - 045 169 ADA-2 enzim eksikliginde farkli klinik prezentasyonlar Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskil
hastaliklar, vb)
PS - 046 171 Nadir Bir immiin Yetmezlik Olgusu: Ug Gen Mutasyon Kombinasyonu Eriskinde imm{in yetmezlikler
PS - 047 174 Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Saptanan 18p Delesyon Sendromu Olgusu Antikor eksiklikleri
PS - 048 176 Olgu Sunumu: Atopik Dermatit mi? Niasin Eksikligi mi? Primer immiin yetmezliklerde genetik testler
PS - 049 180 Frollfi-az Ek“5|k-I‘|g|: !\ladlr bn:Dog.ug,tan ImrTlunlte Kusuru, Klinik fenotip, immiin disregiilasyon hastaliklar:
Immiinolojik 6zellikler ve Onerilen tedaviler
PS - 051 192 Primer immiin YetmezIikli Hastalarin Dénemsel Akut Solunum Yolu Enfeksiyon Eslik eden bagka bulgulari olan veya sendromik
Etkenlerinin Dagilimi kombine immiin yetmezlikler
PS - 052 193 Bir Ailede Heterozigot TACI Mutasyonu ve Farkli Klinik Yansimalari Antikor eksiklikleri
PS-053 195 Adenozin Deaminaz (ADA) Enzim Eksikligi Tanili 2 Olgu immiin disregiilasyon hastaliklari
PS - 054 197 Hiper IgM sendromu tanili olgularimizin klinik demografik ve laboratuar 6zellikleri | Antikor eksiklikleri
PS - 055 198 Yaygin De§|§ken. Immiin Yetmezlikli Bir Olguda Lenf Nodu Biyopsisinin Patolojik Antikor eksiklikleri
Tanisinin Onemi
PS - 056 200 MHC Sinif | ve Il Ekspresyon Defekti Birlikteligi: RFX5 Gen Mutasyonu Kombine immiin yetmezlikler
PS - 057 201 KRT2 Mutasyonuna Bagl "ichthyosis Bullosa of Siemens" Olgusu Kombine immiin yetmezlikler
Eriskin Hastada ilging Alerji:Ejder Meyvesine Karsi Gelisen Asiri Duyarlilik Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iligkili
PS - 059 203 .
Reaksiyonu hastaliklar, vb)
PS - 060 204 Bir Ailede NBN Gen Mutasyonu: Farkli Fenotipik Etkiler Primer immiin yetmezliklerde genetik testler
PS-061 206 Chediak-Higashi Sendromu Dogal immiunite defektleri
PS - 062 207 Notropeni ile tani alan ICF Sendromu olgusu Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik

kombine immiin yetmezlikler
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PS - 063 209 Eozinofil Yiiksekliginde Ayirici Tani:HIPEREOZINOFiLIK SENDROM immiin disregiilasyon hastaliklari
PS - 064 213 Lenfoproliferatif bulgularla bagvuran bir olgu sunumu: Nadir bir neden SKIV2L Otoinflamatuar hastaliklar
gen mutasyonu
PS - 065 215 Hiper IgD Sendromu: Olgu Sunumu Otoinflamatuar hastaliklar
PS - 066 216 Ozefagus Atrezili Olgularda immiinolojik Degerlendirme Eslik e.derT ba§lfa bulgular.l olan veya sendromik
kombine Immiin yetmezlikler
HYALURONIDAZ ARACILI SUBKUTAN iMMUNGLOBULIN TEDAVISI ILE IDEAL VE
PS - 067 218 KORUYUCU DUZEYLERDE SERUM IgG DUZEYi ve YASAM KALITESININ SCIG /IVIG
DEGERLENDIRILMESI
PS - 068 220 Artemis Gen I?efektl NedenlerNHematQPoetllf Kok Huicre Nakli Yapilan On Kombine immiin yetmezlikler
Hastanin Nakil Sonuglarinin Degerlendirilmesi
PS - 070 223 STAT1 VG'eljunde Fonksiyon Kazandirici Mutasyon Tagiyan Bir Olguda Basarili Dogal immiinite defektleri
Ruksolitinib Kullanimi
PS-071 224 ishal ile Basvuran Bir Hastada Nadir Bir Defekt; NFATS immiin disregiilasyon hastaliklari
PS-072 225 Yeni bir UBA1 Gen Varyantinin Neden Oldugu VEXAS Sendromu Vakasi Otoinflamatuar hastaliklar
PS-073 226 Agir Astim Primer Immun Yetmezlik Midir? Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili
hastaliklar, vb)
PS-074 227 Agamaglobulinemili Hastada Agir Vernal Konjonktivitin Lokal ve Sistemik Tedavisi | Antikor eksiklikleri
PS-075 228 Mannoz Baglayici Lektin Eksikligi ve N6tropeni Fagositer sistem bozukluklari
PS-076 229 iki Farkli Prezentasyon, ARTEMIS Defekti Kombine immiin yetmezlikler
PS-077 230 I1zole inflamatuar barsak hastaligi klinigi ile seyreden Kronik Graniilomatoz Fagositer sistem bozukluklan
Hastalik: Olgu sunumu
PS-078 232 ADA-AKIY Olgu'sun'da Enfeksiyon Disi Solunum Sikintisi Nedeni: Pulmoner Kombine immiin yetmezlikler
Alveolar Proteinozis
PS-079 233 Kronik Granlilomat6z Hastalarin Retrospektif Degerlendirilmesi Fagositer sistem bozukluklar
Lenfoproliferasyon, immiin Sitopeni, Karaciger Yetmezligi, Relapslarla Seyreden . L .
PS - 080 234 Tedaviye Direncli Lenfoma: GIMAPS eksikligi Immiin disregilasyon hastaliklar
Hipogamaglobulinemi ve Lenfoproliferasyon ile Prezente Olan iki Kardeste : L .
PS - 081 235 Saptanan XLP1: Erken Genetik incelemenin Onemi Immiin disregilasyon hastaliklar
PS - 082 236 Primer immiin Yetmezlikli Hastalarda Akut Solunum Yolu Enfeksiyon Etkenleriile | Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iligkili
birlikte es zamanli SARS-CoV-2'nin degerlendirilmesi hastaliklar, vb)
PS - 083 237 Hlp.ereozmoﬂh ve Epizodik Anjioodem ile Seyreden 1gG4 Iligkili Hastalik Vakasi: immiin disregiilasyon hastaliklar:
Gleich Sendromu
PS - 084 238 Homozigot TNFAIP3 Mutasyonuna Bagl Tekrarlayan Otoimmiin Ensefalit Olgusu | immiin disregiilasyon hastaliklari
PS - 085 240 B Hiicre Reseptdr Eksikliklerinin Karsilastirmali Ozellikleri Antikor eksiklikleri
PS - 086 242 Amniotik band sendromlu agamaglobulinemi olgusu Eslik ejden_ baslfa bulgular! olan veya sendromik
kombine Immiin yetmezlikler
PS - 088 245 Nadir Gériilen Bir immiin Yetmezlik: Cernunnos Eksikligi Kombine immiin yetmezlikler
PS - 090 248 GATAZ2 Eksikligi ve ILC Alt Grup Dagilimlarinin Arastiriimasi Fagositer sistem bozukluklari
PS-091 252 Yeni Bir PAX1 Gen Varyantinin Neden Oldugu Kombine immiin Yetmezlik Vakasi Kombine immin yetmezlikler
PS - 092 253 Novel Varyant Dock 8 Mutasyonu Saptanan Olgu Sunumu Kombine immin yetmezlikler
PS-093 254 BCG lliskili Histiyositozis ile Prezente Olan Olguda IFNGR1 Defekti Dogal imminite defektleri
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PS - 094 255 CARD 11 Defekti Olan Olgularin Klinik Ozelliklerinin Degerlendirilmesi Kombine immiin yetmezlikler
PS - 095 256 Tiiberkiiloz Gelisen Hiperimmiinglobulin M Sendromu Tanili iki Olgu Antikor eksiklikleri
PS - 096 265 Agir RSV ve CMV Pnémonisi, POLR3A Mutasyonu Dogal immiinite defektleri
PS - 097 266 Kabuki Sendromunda immiinfenotipik Degerlendirme Kombine immiin yetmezlikler
Primer immiin yetmezliklerd tik
PS - 098 267 Enteroviriis Menenijiti Gegiren Hastada Heterozigot TBK-1 Mutasyonu t:;:r:rr mmun yetmezlierce genetl
PS - 099 268 Agir Kombine immiin Yetmezlik ve Konjenital Glikozilasyon Bozuklugu Birlikteligi: Eslik eden baska bulgulari olan veya
PGM3 Eksikligi sendromik kombine immiin yetmezlikler
PS-100 269 Chron Hastalig ile Basvuran Tagiyici XIAP Olgusu immiin disregiilasyon hastaliklar
PS-101 270 STAT1 ve STAT3 Varyasyonlu 3 Farkli Olgu Sunumu Erigkinde immin yetmezlikler
PS-102 271 Myelofibrozis ve otoimmunite ile seyreden immiin yetmezlik olgusu: TET2 Erigkinde immin yetmezlikler
PS-103 272 Erigkin Yas PIK3R1 Gen Varyasyonu Olgu Sunumu Eriskinde immin yetmezlikler
PS-104 273 B Hiicre Lenfositozu Olan Bir Olguda CARD11 Gen Mutasyonu immiin disregiilasyon hastaliklari
PS - 105 274 IPEX Sendromunda Derinlemesine Biyoinformatik Analizlerin Taniya Olan Katkisi Otoimmiin hastaliklar
PS - 106 275 MIS-C Tanisi Alan Hastalarda Serum immunglobulin Diizeylerinin Degerlendiriimesi Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili
hastaliklar, vb)
PS - 107 276 ilk Pnémonide Saptanan Agamaglobulinemi Kombine immiin yetmezlikler
PS-108 277 Selektif immiinglobulin A Eksikligi Olan Eriskin Hastalarin Yénetimi Eriskinde immin yetmezlikler
PS - 109 278 C1q Eksikligi Olan Olgularin Klinik Ozelliklerinin Degerlendiriimesi Kompleman eksiklikleri
PS-111 281 Yeni Tammlana.n BerBacz M.L{tas_y.on.u. P..Y64H Fonksiyon Kazanimina Yol Agmakta Kombine immiin yetmezlikler
Olup Lenfopeni Ve Lokopeni lle lliskilidir
PS-112 283 Nadir bir birliktelik: Friedreich ataksisi ve immiin Yetmezlik Eslik edeh baska -bulg‘ularluolan veva .
sendromik kombine Immiin yetmezlikler
PS-113 285 Ot9|mTun|ten|n Rapamisin ve Rituksimab ile Kontrol Altina Alindigi GIMAPS immiin disregiilasyon hastaliklar:
Eksikligi Olgusu
PS-041 164 KUR ALL SONRASI TANI ALAN NOVEL /KZF1 MUTASYONU -CVID13 Antikor eksiklikleri
PS - 050 181 indeks Vaka Uzerinden Yapilan Saha Calismasinda ADA Enzim Eksikligi K&y Taramasi | Kombine immiin yetmezlikler
PS - 058 202 L|p(.)poly.polysaccharlde-responswe and-belge--llke anchor proEeln eks-|I<‘I|g| taTn|5| ile Kombine immiin yetmezlikler
takip edilen gocuk hastalarin solunum sistemi bulgularinin degerlendirilmesi
PS - 069 222 MSMD hastalarinin genetik ve klinik iliskisinin degerlendirilmesi Dogal imminite defektleri
PS - 087 243 PIYTAN:Primer immiin Yetmezlikte Yapay Zeka Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili
hastaliklar, vb)
o Diger (SARS-CoV-2 enfeksi iligkili
PS - 089 246 Ektodermal Displazi ve IgE Yuksekligi ile Prezente olan IKBKG Mutasyonlu Olgu iger ( OV-2 enteisiyonu ve Hikil
hastaliklar, vb)
Uluslararasi Gégmen, Miilteci ve Siginmaci Cocuklarda Saptanan Dogustan Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili
PS-110 279 o
Immiinite Kusurlari hastaliklar, vb)
PS-114 85 I.’_urm Nukle05|t FOSfF)I’”aZ”EkSIkth Olan Hastalarin Hematopetik Kok Hiicre Nakli Kombine immiin yetmezlikler
Oncesi ve Sonrasi Norolojik Durumu
PS-115 86 Netherton Sendromu Tanili iki Olguda Anti IL-17 Tedavi Yaniti Primer immiin yetmezliklerde tedavi
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PS-116 95 Yaygin degisken |['nmun yetmﬂezlllf (CVID) ha'st'a.lar.m.da bronsektazi ile hedef Primer immiin yetmezliklerde tedavi
through level 1gG'ye ulasim stiresi arasindaki iligkinin arastiriimasi
PS-117 100 Egzamada atipik lokalizasyon Hiper IgE sendromunu atopik dermatitten ayirt eder | immiin disregiilasyon hastaliklari
PS- 118 105 Ataksi telenjiektazili pediyatrik hastalarda yeni kardiyak bulgular: ilk kapsamli Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik
¢alisma kombine immiin yetmezlikler
PS-119 107 A't|p|lf semptom |Ie. basvuran ve erken tani alan c.427+2t>c mutasyonu Antikor eksiklikleri
hiperimmunglobulin M sendromu
Yaygin Degisken immiin Yetmezlik (CVID) Hastalarinda Alerjik Bulgularin . . . .
PS-120 110 Degerlendirilmesi: Tek Merkez 10 Yillik Deneyimimiz Eriskinde immiin yetmezlikler
PS-121 113 Yenidogan Dénemi Disi Saglikl Cocuklarda Normal immiinoglobulin Diizeyleri Antikor eksiklikleri
PS-122 114 LRBA ve CTLA4 Eksikliklerinde TCR ve BCR Repertuvarinin Arastirilmasi immiin disregiilasyon hastaliklari
PS-123 122 Griscelli Tip 2 Sendromlu Coculfla‘\rda Hemofagositik Lenfohistiyositoz: Genetik, immiin disregalasyon hastaliklar
Laboratuvar Bulgulari ve Tedavisi
PS-124 126 Iﬁonjejmta.I No‘tropemll Ha.stalarm Demografik, Klinik, Laboratuvar ve Genetik Fagositer sistem bozukluklar:
Ozelliklerinin Incelenmesi
Primer immiin Yetmezlikli Cocuklarda intravenz immiinglobulin Tedavisinin Yan
PS-125 128 Etkileri: Tek Merkez 10 Yillik Deneyim sciG /vie
PS - 126 132 In"trave.noz |mmun9g|qbgl|n t(j.daVISIn'Ir.‘I prlrr.mer |mmunyetmez||k'|| hastalarda Antikor eksiklikleri
guvenlik ve yan etkilerinin degerlendirilmesi: tek merkez deneyimi
PS-127 134 Juvenil Skler.oderma_TarTlI.l (;ocuk Hastalarda Interferon Gen Ekspresyonu ve immiin disregiilasyon hastaliklari
Hastalik Aktivasyon lligkisinin Arastiriimasi
PS- 128 135 LRBA ve (ETLA‘-4 ek5|.kI|g| olan h?stalarln klinik bulgular, tedavi segenekleri ve immiin disregiilasyon hastaliklari
prognoz Uzerine etki eden faktorler
PS - 129 137 Yaygin Degisken Immiin Yetmezlikli Iki Pediatrik Hastada TCF3 Mutasyonu; Olgu Kombine immiin yetmezlikler
sunumu
PS - 130 138 Yeni Tan.l f’rlmer Immin Yetmezlikli Olgularimizda IgRT’'nin Kilo Alimi Uzerine Eriskinde immiin yetmezlikler
Olan Etkisi
Primer immiin Yetmezlik Tanili Olgularimizin Demografik ve Klinik Ozelliklerinin . . . .
PS-131 1 Erigk likl
5-13 39 Retrospektif Degerlendiriimesi: Tek Merkez Deneyimi riskinde immdn yetmezlikler
PS - 132 147 Yayglr? degisken |mmljn yetm.e.zllk (C.VID) hastalarinda gastrointestinal sistem ve Otoimmiin hastaliklar
hepatik bulgularin degerlendirilmesi
PS - 133 151 !E§I|k'l'5den Otommun/Eanamatuvar Ha.st.allk ve/veya Bulgulari Olan Primer Otoimmiin hastaliklar
Immiin Yetmezlik Tanili Hastalarin Analizi
PS - 134 156 Interlokin 12 Reseptor Def%ktl Tan{s! ile Iz.Ienen Hastalarin Klinik, Radyolojik ve Dogal immiinite defektleri
Laboratuar Bulgularinin Degerlendirilmesi
PS - 135 160 Prlmer.lmmun YetrI\ezllkll .C.ocuklfa\rda Intravendz Imminglobulin Tedavisi lligkili SCIG /IVIG
Otoantikorlarin Degerlendirilmesi
PS-136 161 LRBA ve CTLA4 eksikligi olgularinda abatacept molekiliiniin imminolojik etkileri immiin disregiilasyon hastaliklari
PS-137 163 Fallot tetralojisi ve trombositopeni ile birlikte primer immun yetmezlikli hastada Kombine immiin yetmezlikler
Jacobsen Sendromu; olgu sunumu
PS - 138 167 DOCKS Eksikliginde Bozulmus Interferon Yanitinin Gen Ekspresyon Analizi ile Kombine immiin yetmezlikler
Arastiriimasi
PS - 139 170 Primer immiin Yetersizliklerde COVID-19 hastaligi ya da COVID-19 asilarinin Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iligkili

ortaya gtkardig immun yanitlarin arastiriimasi

hastaliklar, vb)
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ICF Sendromunda Yardimci T Hiicre Alt Gruplarina Ait Transkripsiyon Faktor ve Eslik eden bagka bulgulari olan veya
PS-141 184 o - - } L i .
Sitokin Gen Ekspresyon Diizeylerinin Arastiriimasi sendromik kombine Immiin yetmezlikler
PS - 142 185 CD19 Eksikligi Olan Hastalarda BAFF-R ve NF-kB lliskili B Maturasyon Yolaginin Primer immiin yetmezliklerde genetik testler
Arastiriimasi
Barsak Tutulumu ile Seyreden Primer immiin Yetmezlik Tanili Hastalarin Klinik ve Eslik eden bagka bulgulari olan veya
PS -143 187 S . . Lo . .
Fenotipik Ozellikleri sendromik kombine Immiin yetmezlikler
PS-144 190 MHC Sinif I Eksikligi Tanusi ile izlenen Hastalarin Ozelliklerinin Degerlendirilmesi Kombine immiin yetmezlikler
PS - 145 191 Ciddi Akciger Komplikasyonlari ile Seyreden Kronik Granilomatdz Hastalik Vakalari | Fagositer sistem bozukluklari
PS - 146 194 Anal Apse ile Bagvuran Hastalarin Retrospektif Degerlendirilmesi Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskil
hastaliklar, vb)
Kronik Graniilomatéz Hastalikta Morbidite ve Mortalite ile Sistemik immiin . .
PS-148 205 inflamatuvar indeks ve Prognostik Nutrisyonel indeks iliskisi Fagositer sistem bozukluklan
Dig ARS-CoV-2 enfeksi iligkili
PS - 149 210 SARS-CoV-2 Enfeksiyonlarinda Regiilator ve Atipik B Hiicreleri iger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve ilikil
hastaliklar, vb)
PS - 150 212 Du§.uk Serum Sodyum Seviyeleri T Huicre Aracili Guglt Enflamatuvar Yanitlari immiin disregiilasyon hastaliklari
Tetikler
PS- 151 217 ADA1 ve ADA2 Enzim Diizeyleri ve Aktivitesinin, COVID-19 Siddeti Uzerindeki Etkisi | D16e" (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili
hastaliklar, vb)
PS-152 219 IPEX Olgularinda Gorilen T Hucre Alt Tip Yanitlari ve Kok Huicre Nakli ile Degigimi immiin disregiilasyon hastaliklari
PS-153 221 MHC Sinif Il Eksikligi: 9 Hastanin Klinik, immiinolojik ve Prognoz Ozellikleri Kombine immiin yetmezlikler
PS-154 231 Ataksi Telenjektazi Tanili Hastalarda T Hiicre Alt Gruplarinin Degerlendirilmesi Kombine immin yetmezlikler
PS - 155 241 MimicryFinder: Proteomik Analiz Yoluyla Otoimmiin Epitoplarin Belirlenmesi Otoimmiin hastaliklar
PS - 156 244 Cocuk Yogun Bakimda Dogustan Bagisiklik Hatalari Dogal immunite defektleri
PS-159 250 IKZF1 Eksikligi - Genis Klinik Yelpaze Antikor eksiklikleri
PS - 160 251 Eriskinde Kompleman Fonksiyon Kusurlarini Tanimak Kompleman eksiklikleri
PS - 161 257 Yaygin Degisken Immiin Yetmezll.k IT.IastaIaTrlnda AUPRIL, B'C.IVIA, E}AFF—R ve TACI Antikor eksiklikleri
Ekspresyonlarinin Akim Sitometri Yontemiyle Degerlendirilmesi
PS - 162 258 Pande.rr.u Donemlndg Dogustafn Bagisiklik Hatasi Olan Hastalarin Immiinglobulin SCIG /IVIG
Tedavisi Uyumunun Izlenmesi
DiGeorge Sendromu Tanisi Alan 41 Olgunun Klinik ve Laboratuvar Ozellikleri: 20 Eslik eden bagka bulgulari olan veya
PS-163 262 L ; R n )
Yillik Tek Merkez Deneyimi sendromik kombine Immiin yetmezlikler
Exophilin-5'teki novel ¢ergeve kaymasi patojenik mutasyonu, artmis tip iki : . .
-1 2 h I
PS-1e4 80 yardimci T lenfosit yaniti ve azaltilmis NK hiicresi sitotoksik aktivitesi ile iligkilidir Immdn disregtlasyon hastaliklari
PS - 165 286 insanda Dogustan immiinite Kusuruna Neden Olan Nadir Bir AIOLOS Varyanti Dogal immiunite defektleri
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SS - 001 109 Y'ﬁygln dc.s,.glsken.lmm‘er ye.t.me.zl.lk (CVID)' li hastalarda switched memory B hiicre Otoimmiin hastahklar
dizeyleri ile otoimmiinite iliskisi
SS - 002 112 Primer |mmun yetmezligi olan ¢ocuklarda gelisen malignite ve immiin disregiilasyon hastaliklari
lenfoproliferasyonlar
$S - 003 117 Prlmer. Irr.1mun Yetmezliklerde Yeni Nesil Dizileme ile Tani: Can Sucak Lab Primer immiin yetmezliklerde genetik testler
Deneyimi
Monogenik inflamatuvar Bagirsak Hastaliklarina immiinolojik ve Genomik Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik
SS - 004 142 L . .
Yaklagim kombine Immun yetmezlikler
Hafif/orta ve agir eriskin COVID-19 hastalarinin immun fenotiplerinin belirlenmesi | Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iligkili
SS - 005 144 ) .
ve genetik yatkinlik varliginin arastirilmasi hastaliklar, vb)
$S - 006 175 Brl{ton Agémmaglobullnem|5|nde MDSC Hicreleri Ve Lenfosit Apoptozunun Antikor eksiklikleri
Degerlendirilmesi
SS - 007 179 immiin yetmezlik tanili cocuklarda interstisyel akciger hastaligi: Olgu serisi Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili
hastaliklar, vb)
SS - 008 183 CcD19 Ek5|kI|g|“OIan H.as.talarda NK Huicre Reseptor ve T Hiicre Es Uyaran Molekl Dogal immiinite defektleri
Ekspresyon Diizeylerinin Arastiriimasi
SS - 009 186 Yaygin Degisken immiin Yetmezlikte Tanimlanan Genetik Defektler Antikor eksiklikleri
SS-010 196 NFKB1 VE NFKB2 eksikligi olan hastalarin klinik ve immunolojik 6zellikleri Antikor eksiklikleri
SS-011 239 Yaygin Degisken immiin Yetmezlik Hastalarinda ILC Fenotiplemesinin Arastirilmasi | Antikor eksiklikleri
S5-012 263 Primer immiin Yetmezlik (PiY) ve Malignite Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskil
hastaliklar, vb)
SS-013 264 IgM eksikligi Vakalarimizin Klinik Ve Laboratuar Ozellikleri Eslik e.der.' ba§|'<'a bulgular.| olan veya sendromik
kombine Immiin yetmezlikler
SS-014 282 FLNA Genindeki Hemizigot Mutasyonla iliskili Yeni Bir immiin Yetmezlik immiin disregiilasyon hastaliklari
$S- 015 199 Mikropremi Bebeklerde Morbidite ve Mortaliteyi Azaltabilmek Amaciyla Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iligkili

Uygulanan Mezenkimal Kok Hiicre Tedavisi Deneyimleri

hastaliklar, vb)
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[Abstract:0082] [Bildiri:PS 001]

Kronik graniilamot6z hastalik tanili hastada Leishmania enfeksiyonu sunulan olgu

Deniz Cagdas Ayvaz, Saliha Esenboga, Canan Caka, Seckin Yasar _ )
Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali Immunoloji Unitesi

Giris: Kronik granilomatoz hastalikta(KGH) codunlukla katalaz pozitif bakteriler ve mantarlarla
enfeksiyon gorilmektedir. KGH tanisi alan bu vakada siipheli bir Leishmaniasis olgusunun
tiplendirilemeyen bir inflamatuar hastalik seklinde devam eden seyri sunulmustur.

Olgu: 9 yasindaki erkek hasta 26 glindir devam eden ates, gece terlemesi ve kilo kaybi yakinmalari ile
basvurdu. Dis merkezde yapilan tetkiklerinde hematosplenomegali saptandidi, karacigerde abse gorinimu
oldugu ve cok sayida lenfadenopatisi oldugu 6grenildi. Hastanin infantil donemde asi sonrasi BCGitis gegirdigi,
yara yerindeki akintisinin ve lenfadenopatisinin yaklasik 2 yilda iyilestigi 6grenildi. 3. derece akraba evliligi
sonucu dogan hastanin bir erkek kardesinin hepatosplenomegali ve akciger enfeksiyonu nedeniyle hastaneye
yatirildidi, 5 yasinda eksitus oldugu 6grenildi. NBT testi %2, DHR testinde dusik uyarilma saptandi, kronik
granilomatodz hastalik tanisi konuldu. Hastanin genis spektrumlu antibiyotik ve antifungal tedaviler almasina
ragmen yaklasik 2 ay boyunca direncli seyreden febril dederleri olmasi nedeniyle yapilan kemik iligi aspirasyon
materyalinde Leishmania PCR pozitif saptandi, amfoterisin tedavisi uygun sekilde diizenlendi. Ancak karaciger
biyopsisinden gdnderilen leishmania PCR negatif, kanda leishmania serolojileri negatif, visseral leishmania
dipstick

testi negatif olarak sonuglandi. Antiinflamatuar etkinliginden faydalanmak amaciyla hastaya steroid tedavisi
basglandi. Ates siklijinda azalma gé6zlendi.

Hastanin WES analizinde CYBB geninde hemizigot mutasyon saptandi.

Tartisma: Kronik grantlomat6z hastalida sik gorulen katalaz pozitif organizmalar disinda Leishmania
enfeksiyonun de eslik edebilecedi diistintilmis ancak klinik seyirin ilerleyen donemlerinde bu fikirden
uzaklasiimistir. Proflaktik antimikrobiyal ajanlar ve inflamasyonu baskilamaya y&nelik bir tedavi yaklasimi ile
atesleri dizelen hastanin taburculuktan bir ay sonra akut faz reaktanlarinda dislis goridlmustir. Bu vakada
ates etiyolojisinin bulunamadigi durumlarda KGH'in nasil etkili bir sekilde yonetilebilecegi
g6zlemlenebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: kronik grantilomatdz hastalik, uzun siren ates, leishmania

Kronik graniilomatoz hastahk
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Created in BioRender.com bio
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[Abstract:0083] [Bildiri:PS-002]

Prostat Kanseri Hiicrelerinde Androjen Reseptéorii Blokaji Ve Androjen Uyariminin PD-L1
Ifadesi Uzerindeki Etkileri

Narmin Najafzade!, Emre Ozgiir!, Sema Bilgic Gazioglu2, Hatice Tigh3, Eda Yilmaz!, Ebru Esin Yé&riiker!
istanbul Universitesi Onkoloji Enstitiisii, Temel Onkoloji Anabilim Dali, istanbul

2fstanbul Universitesi Aziz Sancar Deneysel Tip Arastirma Enstitlisii immuiinoloji Anabilim Dali, Istanbul
3{stanbul Gelisim Universitesi, Saglik Bilimleri Fakiiltesi, Istanbul

Simdiye kadar tanimlanan biyobelirtegler, prostat kanserinde immunoterapi icin yeterince dogru tahmine izin
vermemektedir. Testosterona baglanan androjen reseptori (AR) gen ifadesinin gligll bir regulatoradir ve
prostat kanseri hiicrelerindeki genlerin 6nemli bir b6liminU kontrol edebilir. Bu calismada, AR ifade eden ve
androjen duyarl Prostatin Lenf Nodu Karsinomu/Lymph Node Carcinoma of the Prostate (LNCaP) hicreleri ile
ylksek oranda AR ifade eden LNCAP-AR+ prostat kanseri hiicre hatlarina ayri ayri veya kombine halde
dihidrotestosteron ve enzalutamid uygulayarak PD-L1 ifadesinin mRNA dizeyindeki dedisiklikleri
dederlendirilmigtir.

LNCaP ve LNCaP AR+ prostat kanseri hiicre hatlarinda androjen Uretimini uyarmak igin dihidrotestosteron
(DHT) ve androjen reseptorlerini bloke etmek igin enzalutamid kullaniimistir. Annexin V/propidium iodide
boyamasiyla akim sitometrik olarak hiicre canhligi analiz edilmistir. PD-L1 ifadesi RT-qPCR ile
dederlendirilmistir. LNCaP hicrelerine kiyasla bazal PD-L1 ifadesinin LNCaP-AR+ hlicrelerinde daha yiksek
oldugu tespit edilmistir. Androjen ile uyarilan PD-L1 ifadesi LNCaP hticrelerinde 3 kat artmis ve LNCAP-AR+
hicrelerinde 6 kat azalmis olarak bulunmustur. Enzalutamid ile AR inhibisyonu LNCaP hicrelerinde PD-L1
ifadesini 2 kat azaltirken LNCaP-AR+ hlcrelerinde bir dedisiklige neden olmamistir. DHT ve enzalutamid’in
kombine halde uygulanmasi, LNCaP hiicrelerinde PD-L1 ifadesini artirirken LNCaP-AR+ hiicrelerinde PD-L1
ifadesi azalmistir. LNCAP ve LNCAP+ hiicrelerinde enzalutamid uygulanmasi takiben farkli seviyelerde ifade
sergileyen PD-L1'in AR sinyal yolagindan bagimsiz oldugu sonucuna ulasiimistir. Calismamiz, enzalutamid
uygulanarak farkli seviyelerde AR tasiyan prostat kanseri hiicre hatlarinda PD-L1 ifade diizeyini analiz eden ilk
arastirmadir.

Anahtar Kelimeler: Prostat kanseri, Androjen, Androjen Reseptéri, PD-L1

[Abstract:0084] [Bildiri: PS-003]

Stabil koroner arter hastaligi olan kronik periodontitis hastalarinda cerrahi olmayan
periodontal tedavinin interlokin 17 seviyelerine etkisi

Siddika Selva Siime Kesir?, Ugler Kisa2, Ebru Olgun?, Ezel Berker3

IKirikkale Universitesi, Dis Hekimligi Fakdltesi, Periodontoloji Ana Bilim Dali, Kirikkale

2Kirikkale Universitesi, Tip Fakiiltesi, Biyokimya Ana Bilim Dali, Kirikkale

3Medipol Universitesi, Dis Hekimligi Fakdltesi, Periodontoloji Ana Bilim Dali, istanbul; Hacettepe Universitesi,
Dis Hekimligi Fakultesi, Periodontoloji Ana Bilim Dali, Ankara

Amacgc: Bu calismanin amaci stabil koroner arter hastalidi (KAH) olan periodontitis hastalarinda cerrahi
olmayan periodontal tedavinin dis eti olugu sivisi (DOS) ve serum Interleukin 17 (IL 17) seviyeleri tizerindeki
etkisini belirlemektir.

Gereg-Yontem: Otuz iki kronik periodontitis [16 periodontitis (P), 16 periodontitis ile birlikte koroner arter
hastaligi olan (KAH + P)] ve 29 periodontal saglkh birey [15 kontrol ve 14 KAH hastasi], arastirmaya katilan
toplam 61 kisiden periodontal tedavi baslangicinda ve tedaviyi takip eden tcincli ayda DOS ve serum
numuneleri alindi ve sondalama derinligi (SD), klinik atasman seviyesi (KAS), plak (PI) ve gingival indeksleri
(GI) kaydedildi. DOS ve serum IL 17 seviyeleri, enzime bagli imminosorbent analizi (ELISA) ile
dederlendirildi.

Bulgular: Periodontitis gruplarinda periodontal tedavi sonrasi tim agdiz (p<0.001), érnek dis (p<0.001),
periodontal parametreler ve DOS hacminde (p<0.05) anlamli dedisiklikler gézlendi. KAH+P grubunda
periodontal tedavi sonrasi serum IL 17 seviyeleri anlamh olarak azalirken (p<0.05), DOS'ta toplam IL 17
miktari ve konsantrasyonunda anlamli bir dedisiklik olmadi.

Sonuglar: Periodontal tedaviyi takiben KAD+P grubunda azalmis serum IL 17 seviyesi, IL 17' nin periodontitis
ve koroner arter hastaligi arasindaki olasi iliskide yararl bir biyobelirteg olabilecegini disindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: enflamasyon, interlékin 17, koroner arter hastaligi, periodontal hastalik
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[Abstract:0085] [Bildiri: PS-114]

Purin Niikleosit Fosforilaz Eksikligi Olan Hastalarin Hematopetik Kok Hiicre Nakli Oncesi
ve Sonrasi Norolojik Durumu

Hatice Betlil Gemici Karaaslan?, Isilay Turan2, Sezin Aydemir!, Cigdem Aydogmus?, Zeynep Akylncl Meric?,
Arzu Akcay3, Aysun Ayaz Sari4, Michael Hershfield®, Funda Cipe®, Giilyliz Oztiirk3, Ayca Kiykim?!, Haluk
Cokugras?

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

2Saglik Bakanhg Universitesi, Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Allerji BD
3Acibadem Universitesi, Altunizade Hastanesi, Cocuk Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali, Kemik 1ligi
Transplantasyon Unitesi

4Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk N&roloji BD

5Department of Medicine, Duke University School of Medicine, Durham, North Carolina; Department of
Biochemistry, Duke University School of Medicine, Durham, North Carolina.

6Altinbas Universitesi, Medical Park Bahcelievler Hastanesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji Bilim Dali, Kemik 1ligi
Transplantasyon Unitesi

Giris:

PNP eksikligi, nadir gorilen otozomal resesif bir kombine immin yetmezliktir. Dedisken B ve NK hiicre
fonksiyonlarina sahip derin T-hiicresi yetmezligi ve tipik olarak yasamin ilk yilinda baslayan rekirren ve
persistan enfeksiyonlarla prezente olur. Otoimminite ve nétropeni eslik edebilir. Hastalarin yaklasik lgte
ikisinde ataksi, hiper/hipotoni, tremor, spastisite ve dedisen derecelerde gelisimsel gecikme gibi norolojik
bulgular ortaya gikar ve mekanizmasi belirsizdir. Teshis, PNP enzim aktivitesi dlglilerek veya PNP geninin
genetik analizi ile konulabilir. Hematopoietik kdk hiicre nakli(HKHN), PNP eksiklidi igin tek iyilestirici tedavidir.

Yéntem

Burada, Turkiye'de iki merkezde tedavi edilen PNP eksikligi olan akraba olmayan bes aileden alti hastayi ve
HKHN sonuclarina ek olarak literatlirde PNP eksikligi tanisiyla HKHN yapilmis tim hastalarin sonuclarini
dederlendirerek paylasmak istedik. Bildirilen tGm PNP nakli vakalarini bulmak igin "PNP" ve "HKHN" terimlerini
kullanarak PubMed, Google Scholar ve Researchgate aramalari yaptik.

Sonug

iki merkezden 6 hasta calismaya dahil edildi. Bir hasta nakil sonrasi komplikasyonlardan dolayi kaybedildi.
Diger dort hastaya, HKHN yapildi ve izlemde nérolojik bulgularda diizelme gérildi (takip 21-48 ay). Yeni bir
mutasyona sahip diger hasta ise hald uygun bir HLA donori beklemektedir. Literatiirde HKHN yapilan 20 hasta
tanimlanmistir, sagkalim %85 idi. Hayatta kalan 17 hastanin ikisinde norolojik gelisme goriilmezken dider
hastalarda noérolojik iyilesme kaydedilmistir.

Tartisma

PNP eksikliginde klinik belirtiler dediskendir ve bu hastalik farkh klinik bulgular ile kendini gostermektedir.
Transplantasyondan 6nce ortaya gikan komorbiditelere ragmen, HKHN su anda bu hastalik icin tek tedavi
secenedi gibi goriinmektedir. HKHN sadece immuinolojik bozukluklari iyilestirmekle kalmaz, ayni zamanda
muhtemelen hastalarin nérolojik durumunu da iyilestirir veya en azindan stabilize eder.

Anahtar Kelimeler: Pirin Nikleotid Fosforilaz, kombine immun yetmezlik, nérolojik defisit, hematopoietik
kék htcre nakli
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PNP Eksikligi Tamsi ile Literatiirde Hematopoietik Kok Hiicre Nakli Yapilan

Hastalarin Klinik Durumu, Nakil Bilgileri ve Norolojik Gelisimi

ASYE:alt solunum you enfeksiyonu, CP: serebral palsi MSD:Tam uyumlu kardes verici, RD:
akraba verici, VZV: Varisella zoster viriis, KMK: Kronik mukokutandz kandidiyazis, UD:
Akraba disi donor, OHA: Otoimmun hemolitik anemi, ITP: immiin trombositopenik purpura,
MUD: tam uyumlu akraba dist donor, MRD: tam uyumlu akraba donér, BGG: biiyiime
gelisme geriligi, DGTT: Denver gelisimsel tarama testi, DLI: Dondr lenfosit infiizyonuc

[Abstract:0086] [Bildiri: PS-115]

Netherton Sendromu Tanili Iki Olguda Anti IL-17 Tedavi Yaniti

Zeynep Merig, Hatice Betll Gemici Karaaslan, Sezin Aydemir, Ayca Kiykim, Haluk Cezmi Cokugras
Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Faklltesi, Cocuk Allerji-Immunoloji BD

Netherton sendromu, serin proteaz inhibitor Kazal tip 5 geninde homozigot mutasyonlarin
neden oldugu, erken hipernatremik dehidratasyon, besin alerjisi, bliyiime gelisme geriligi ile
seyreden nadir bir konjenital iktiyoz formudur. Dogumda baslayan yaygin eritrodermi, tiim
vicutta soyulmalar, iktiyozis linearis sirkumfileksa ve trikoreksis invajinata ile seyreder.
Patofizyolojisinde T helper 17 yolaginda ve IL-17 Uretiminde artisin da rol oynayabilecegi
gosterilmistir. Sekukinumab, IL-17A’ya karsi gelistiriimis insan kaynakli bir monoklonal
antikordur ve Netherton sendromlu hastalarda tedavide fayda saglayabilecedi az sayida
olguda gosterilmistir. Bildirimizde klinigimizde takip ettigimiz ve Sekukinumab tedavisinden
fayda goren 2 Netherton Sendromlu cocuk olgudan bahsedecegiz.

Cerrahpasa Tip Fakiltesi Cocuk Alerji ve Immunoloji Polikliniginden takipli 2 Netherton
Sendrom’lu hastaya sekukinumab tedavisi 75 mg subkutan olarak ilk bir ay haftada bir,
sonraki 5 ay boyunca ayda bir olarak uygulandi. Hastalarin aylik degerlendirmesi aktif
sikayetleri, fizik muayene bulgulari ve SCORAD’lari kaydedildi. Tedavi basinda ve izlemde
Th17 dazeyleri calisiimistir.

Sonug: Netherton sendrom’lu hastalarda IL-17 monoklonal antikoru sekikinumab kullanimi,
hastalarin deri bulgularini iyilestirirken, yasam kalitesinde artis saglamaktadir. Literatlirde
uzun donem sonuglariyla ilgili yeterli veri bulunmamakla birlikte bu tedavi Netherton
Sendrom’lu hastalarda Umit vaat etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Netherton sendromu, Th17, IL-17, sekikinumab
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Direngli ITP ile giden bir spondiloenkondrodisplazi olgusu

Ali Can Demirel!, Kezban Ipek Demir!, Betiil Karaatmaca?, Elif Celikel2, Hiisniye Nese Yarali3, Ayse Metin!
1Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Hastanesi Cocuk Immiinolojisi ve Alerji B8limu

2Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Hastanesi Cocuk Romatolojisi Bolimu

3Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Hastanesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji B&IGm{

Spondiloenkondrodisplazi (SPENCD) tartrat rezistan asit fosfatazi kodlayan ACP5 geninin otozomal resesif
mutasyonu ile giden bir tip-1 interferonopatidir. Tekrarlayan viral ve bakteriyel enfeksiyonlara predispozisyona
neden olur. Platispondili ve metafizyel displazi gibi kas ve iskelet bulgularinin yani sira spastisite, néromotor
gelisim geriligi gibi norolojik bozukluklar ve otoimmin sitopeniler, SLE gibi otoimmun bozukluklar da goriltr.
Aralarinda 3. derece akrabalik olan anne babanin 10 aylik kiz gocuklarinda yiksekten diisme sonrasi gelisen
intrakraniyal kanama nedeniyle yapilan tetkiklerinde plt:6000 ve Hb: 5,9, retikilositoz, LDH yuksekligi ve
direkt Coombs pozitifligi saptandi. Otoimmin hemolitik anemi ve immin trombositopeni (Evans Sendromu)
tanisi kondu. TS, IVIG, pulse steroid ile plt yiikselmesi olmadi. Sirolimus baslanmasi ile plt degeri 50000
izerinde seyretti. izlemde CMV PCR pozitifligi, pnémoni ve gram negatif sepsis gelisen hastaya gansiklovir ve
ab tedavileri verildi. Lenfopenisi olmayan, Ig dlizeyleri ve lenfosit alt grup dagilimina gore hastada immin
disregllasyon disintlerek IVIG ve TMP-SMX profilaksileri baslandi.

1 ay sonrasinda tekrar trombositopeni ve intrakraniyal kanama niksu ile gelen hastada acil splenektomi
yapildi. Boy kisaligi ve kilo alim yetersizligine norolojik gelisim basamaklarinda geriligi eslik eden hastada
kemik survey’de femur distal metafizlerinde genisleme oldugu tespit edildi. Beyin BT'de intrakraniyal
kalsifikasyonlar gézlendi.

Gonderilen WES analizinde ACP5 mutasyonu (NM_ 001322023.2 c.772_790del p_Ser258TrpfsTer39) saptandi.
SPENCD kesin tanisi ile JAK inhibitori (tofacitinib 1x2,5 mg/giin po) baslandi.

SPENCD cok dedisken klinik tablolarla ortaya gikabilmektedir. Anne baba akrabalidi olan hastalarda boy
kisaligi ve hematolojik otoimmiinite birlikteligi SPENCD’i akla getirmelidir.

Anahtar Kelimeler: immin trombositopeni, interferonopati, iskelet displazisi

[Abstract:0090] [Bildiri: PS-005]

Primer Immiin Yetmezlikli Hastalarda Gastrointestinal Sistem Bulgu ve Hastaliklar

Leyla Allahverdiyeval, Ozgen Soyéz!, Figen Celebi Gelik!, Cahit Baris Erdur?, Nesrin Giilez!, Ferah Genel!
1SBU izmir Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinolojisi ve
Alerji Hastaliklar Klinigi

25BU izmir Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi E§itim Arastirma Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji
Klinigi

Giris-Amag:

Primer immiin yetmezlikli (PIY) olgularda gastrointestinal sistem (GIS) bulgular gériilebilmekte ve hatta ilk
prezentasyon bulgusu olarak karsimiza gikabilmektedir. GIS bulgularinin eslik etmesi tedavi yaklasimlarini
degistirebilmekte, prognozu olumsuz etkileyebilmektedir. Calismamizda PIY’li hastalarimizda GIS bulgularini
dederlendirmeyi, klinik izlem ve prognoz lzerine etkilerini belirlemeyi amacladik.

Metod:

Cocuk Imminoloji klinigimizde Eylil 2011-Haziran 2021 tarihleri arasinda takip edilen ve Avrupa Immiin
Yetmezlikler Dernegi'nin tani kriterlerine goére PIY tanisi alan 0-18 yas arasindaki olgular dederlendirilerek
gastrointestinal kanal ve/veya hepatobiliyer sistem bulgu/hastalik belirlenen hastalarin kayitlan retrospektif
olarak incelenmistir. SPSS 26.0 programiyla istatistiksel analizler yapilmistir.

Sonuglar:

PIY tanisi alan 631 hastanin 161‘inde (%25,5) gastrointestinal kanal ve/veya hepatobilier sistem bulgusu
saptandi. Yizdokuz (%67,7) olguda GIS bulgularinin tani esnasinda veya éncesinde basladigi gérildi. En sik
gérilen GIS bulgulan hepatomegali (%25,4), tekrarlayan oral aft (%18) ve kronik ishaldi (%12,4). Tani
gruplarina gore degerlendirildiginde GIS bulgularinin en sik fagositer sistem defektlerinde (%78,6), takiben
immiin disregilasyon hastaliklarinda (%77,8) gorildigi belirlendi (p<0.001). GIS bulgusu olan PIY'li
olgularda exitus orani %11.2 olarak, GIS bulgusu géstermeyen olgulara gére daha yiiksek (%?2.3) bulundu
(p<0.001). GIS bulgusu olan P1Y’li hastalar dederlendirildiginde tani aninda viicut agirliklar 3 persantil
degerinin altinda olan olgularda, kombine immiin yetmezlik tanili olgularda ve birden fazla GIS bulgusu
gosteren olgularda mortalite oraninin anlamli dlizeyde daha ylksek oldugu belirlendi.

Tartisma:

Gastrointestinal kanal ve/veya hepatobilier sistem hastaliklari PiY’li olgularda sik olup prognozu olumsuz
olarak etkilemektedir. Erken tani ve tedavi yasam kalitesinin arttirnlmasi, komplikasyonlarin gelisiminin
engellenmesi acisindan énemlidir. Gastrointestinal kanal ve/veya hepatobilier sistem bulgusu gdsteren
olgularin, altta yatan PiY'ler yéniinden dederlendirilmeleri gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Gastrointestinal Kanal, Hepatobilier Sistem, Primer immiin Yetmezlik, Prognoz
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[Abstract:0091] [Bildiri: PS-006]

Alopesi universalis ile prezente olan yaygin degisken immun yetmezlikli hasta

Recep Evcen, Fatih Gélkesen, Filiz Sadi Aykan, Mehmet Kiling, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakultesi, I¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immunoloji ve Alerji B.D.,
Konya

Amag: Yaygin dedisken immun yetmezlik (CVID), antikor tretiminde defekt ve hlicresel bagisiklik sisteminin
cesitli kusurlarini iceren heterojen bir hastalik grubudur. Nifusun 1/10.000- 1/20.000'n1 etkilemekle birlikte
akraba evliliginin sik gorildtigu bolgelerde daha yiksek oranlarda gézlenebilmektedir. CVID, klinik
prezentasyonu reklirren bakteriyel enfeksiyonlar olmasina ragmen akciger, karaciger, gastrointestinal ve
dermatolojik sistemi igeren otoimmun ve lenfoproliferatif bozukluklar gézlenebilmektedir. Bu olgumuzda
Alopesi universalis ile prezente olan bir CVID hastasini sunmaktayiz. Olgu: 46 yasinda erkek hasta tekrarlayan
Ust solunum yolu enfeksiyonu, kilo kaybi ve sag-viicut killarinda dékilme sikayetleri olmasi Gzerine dis
merkezden primer immun yetmezlik 6n tanisi ile tarafimiza yonlendirildi. Hastanin son 1 yilda 10’un Uzerinde
antibiyotik kullanimi ve 2 kez pnémoni nedeniyle hastaneye yatis 6yktsl vardi. Anne ve babada 1.derece
akrabalik mevcuttu. Hastanin sag doktlmesi 3 yil énce baslamisti ve son 1 yil icinde vicuttaki tim tiyler
dokilmis ve bir daha cikmamisti (Resim 1). Akciger tomografisinde bilateral bazal bronsektaziler gézlendi.
Batin tomografisinde ise splenomegalisi mevcuttu. Periferik kan lenfosit degerlenlendiriimesinde, B lenfosit
dederlerinin disukligl, artan sayida CD8 (sitotoksik T hiicreleri) lenfositlerini ve azalmis bir CD4:CD8 oranini
ortaya gikardi. Serum IgG, IgA ve IgM seviyeleri ise disiktl (Tablo 1). Hastanin kafa derisi biyopsisinde
mononikleer hicrelerin perifolikiler infiltratini gosterildi. Hastaya CVID tanisi konuldu. Sonug: CVID'in
oldukga degisken klinik prezentasyonu ve nadir gézlenmesi nedeniyle hastalik tanisi gecikebilmektedir.
Alopesi, CVID'de sag Ureten hicrelere karsi gelisen otoantikorlarin bir sonucu olarak gelismektedir. Alopesinin
etyolojik arastirmasinda 6zellikle geng hastalarda CVID’de ayirici tanilar arasinda disidntlimelidir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin dedisken immin yetmezlik, Alopesi universalis, Otoimm{nite

Hastanin basvuru anindaki ve 3 y1l 6nceki resimleri.

TANIDAN 3 YIL ONCE TANI SIRASINDA
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Hastanin immiinolojik parametreleri.

Hasta
Lenfosit degeri (mm3) 2360
19G (g/L) <1.46
IgA (g/L) <0.265
IgM (g/dL) <0.181
IgE (IU/mL) <18.8
CD3+ T hiicre (%) 96
CD19+ B hiicre (%) 0.4
CD4+ T hiicre (%) 15
CD8+ T hiicre (%) 77
CD16+56+ NK hiicre (%) 2.8
CD27+Hafiza B hiicre (%) 0

Referans degerleri
(800-5500)
(7-16)
(0.7-4)
(0.46-3.04)
(0-100)
(57-85)
(6-29)
(30-61)
(12-42)
(4-25)
(9.2-18.9)

Izohemaglutinin (Anti A- Anti B) 1/1 Negatif (1/16)
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iZOLE 1gG4 DUSUKLUGU iLE SEYREDEN BiR KARBONKUL OLGUSU

Mehmet Kiling, Filiz Sadi Aykan, Recep Evcen, Fatih Colkesen, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakultesi I¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Immiuinoloji ve Alerji Bilim
Dali

Giris: IgG4 serumda en az bulunan IgG alt grubudur. Klinik pratikte genellikle asemptomatik oldugundan izole
IgG4 eksikligi ile iliskili bozukluklar nadir g6zlenir. Bununla birlikte IgG4 dustkltgu ile ilgili vaka raporlari ve
arastirmalar giderek artmaktadir. Bu olgu raporunda rekirren karbonkdl lezyonlari olup sonrasinda izole IgG4
eksikligi saptadidimiz bir vakayl sunmayi amagladik.

Olgu: 21 yasinda erkek yaklasik 1.5 yildir her iki sakroiliak bélgelerde akintili yaralar tarifliyor. Lezyonlar
akneik formda, ortalama ayda 1 kez olurmus ve iz birakarak iyilesirmis (Resim-1). Birgok kez bu sebeple
dermatolojiye basvurmus ve lezyonlarin karbonkil oldugu séylenmis. Antibiyotik ve topikal tedavilerle sikayeti
gegiyor sonrasinda tekrarliyormus. En son basvurusunda immin yetmezlik olabilecedi séylenen ve
immunoloji-alerji bélimiine yénlendirilen hasta tarafimizca dederlendirildi. Immiin yetmezlik agisindan
karbonkiil haricinde eslik eden siipheli klinik bulgusu ve aile 6éykuisi yoktu. Tetkiklerinde IgG4 <0,0552 gr/L
olarak saptandi, diger tetkikleri normaldi(Tablo-1). izole IgG4 eksikligi diisiinilerek azitromisin 1*1 haftada 3
glin olacak sekilde antibiyotik profilaksisi baslandi. 1 ay sonraki degerlendirmesinde karbonkil tariflemedi ve
antibiyotik profilaksisine devam edildi.

Tartisma: izole IgG4 eksikliginin en yaygin belirtisi solunum yolu enfeksiyonlar basta olmak (izere tekrarlayan
enfeksiyondur (1). IgG4 dusukligu enfeksiy6z (rekiirren enfeksiyon, kr.diyare, spinal epidural abse,kr.pirilan
sinlzit) ve non-enfeksiydz inflamasyonda (glomerulonefrit,SLE) rol alabilir (2). Bizim vakamizda ise izole 1gG4
distkligune eslik eden rekirren karbonkil tespit edildi.

Sonug: Hastaliklar arasinda nadir olmayan ancak siklikla ihmal edilen serum IgG4 disukligl, otoimmin
hastaliklar, alerjik hastaliklar, kardiyovaskiler hastaliklar gibi gesitli enfeksiy6z ve enfeksiydz olmayan
inflamasyonlarin gelismesinde 6nemli rol oynayabilir. Bu nedenle,dlislik IgG4 seviyeleri ile iligkili dier
durumlari tespit etmek igin daha fazla klinik arastirmaya ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: 1gG4, karbonkil, immin yetmezlik

Resim-1

Sol sakroiliak alanda iz birakarak iyilesmis karbonkiil lezyonu
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Tablo-1. Hastanin Laboratuvar Degerleri

Parametre Sonu¢  Referans degerleri
Lenfosit(mm3) 2500 800-5500
19G (g/L) 7.67 7-16

IgA (g/L) 1.7 0.7-4
IgM (g/L) 0.55 0.46-3.04
IgE (IU/mL) 49 0-100
IgG1 (ng/dL) 5.56 4-10
1gG2 (g/L) 2.73 1.7-7.8
1gG3 (g/L) 0.4 0.1-0.8
1gG4 (g/L) <0.0552 0.03-2
CD3+ T hiicre (%) 73 57-85
CD19+ B hiicre (%) 9 6-29
CDA4+ T hiicre (%) 41 30-61
CD8+ T hiicre (%) 26 12-42
NK hiicre (CD16/56)(%) 15 4-25
Hafiza B hiicre (CD27+IgM-IgD-)(%) 10 9.2-18.9

[zohemaglutinin (Anti-A) 1/32 >1/16
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Eriskin Yasta Artemis Mutasyon Tanisi Konulan Bir Vaka

Ummiigilsim Yilmaz Ergln, Tugba Onalan, Fatma Arzu Akkus, Fatih Colkesen, Sevket Arslan
Konya Necmettin Erbakan Universitesi,Meram Tip Fakdltesi, Ig Hastaliklari Anabilimdali Immunoloji Alerji
Bilimdali

GiRiS

T ve B hicrelerinin erken olgunlasma evrelerinde meydana gelen VD] rekombinasyonu bu hicrelerin
olgulasmasi igin temel basamaklardandir. Bu slirece gesitli enzimler/proteinler aracilik eder.1 Bunlardan birisi
de DCLRE1C geni tarafindan kodlanan Artemis nikleer proteini olup T- ve B-hlicresi gelisimi igin énemli olan,
non-homolog end joining (NHEJ) yolunun temel bir bilesenidir. 2

VAKA

20 yasinda kadin hasta parmak uglarinda tekrarlayan sigil nedeniyle basvurdu.3-4 yasinda parmak uclarinda
sigil gelismesi nedeniyle lokal tedavi almis. 2 yil 6nce anal-genital bélgede hastanin ylriimesini engelleyecek
kadar buyUk sigilleri olmasi nedeniyle dis merkezde plastik cerrahi tarafindan opere edilmis. Daha sonra
sidillerinin tekrarlamasi lzerine lazer tedavisi de uygulanmis.

Hasta direngli sidillerinin olmasi nedeniyle poliklinigimize basvurdu.

Hastanin ablasinda da direngli sidillerinin varhdi ile arastirilirken DCLRE1C mutasyonu saptanmis olup
takiplerinde lenfoma gelismistir. Hasta hematolojide takip edilirken exitus olmustur.

Hastanin basvurusu sirasinda parmak uglarinda sigil ve anal-genital bolgede skar izleri disinda pozitif fizik
muayene bulgusu yoktu. Hastanin hemogram ve biyokimya tetkikleri normal araliktaydi. immunolojik
laboratuvar bulgusu Tablo-1 ‘de bulunmaktadir. Genetik incelemede DCLER1C homozigot mutasyonu saptandi.
Hastaya IVIG tedavisi 0.5 mg/kg 3 hafta olarak baslandi. Hasta malignite ve radyosensivite agisindan dikkatle
takip edilmektedir. Direngli sigilleri icin lokal tedavisi dermatoloji ile birlikte stirmektedir.

TARTISMA

NHEJ, class switch rekombinasyonu sirasinda olusan gift zincir onariminin temel mekanizmasidir.3 Bu yolakta
gorev alan Artemis (DCLRE1C) mutasyonu sonucu klinik atipik siddetli kombine immin yetmezlikten sadece

antikor eksikligine kadar dedisen fenotiplere neden olabilecedi bilinmektedir. Bu vakalarda radyosensivite ve
maligniteye egilim oldugu bilinmektedir. 4

Mevcut vaka eriskin gaga kadar gelebilmis kombine immin yetmezlik agisindan dikkat cekicidir.

Anahtar Kelimeler: Artemis mutasyonu, DCLRE1C mutasyonu, Kombine Iimmiin yetmezlik

Sekil-1

Hastanin Parmak Uglarindaki Direngli Sigiller
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Tablo-1
IgG

lgG1

1gG2

19G3

1gG4

IgM

IgA

IgE

CD3

CD3 +CD4
CD3+CD8
CD45
CD16/56
CD27+ IgM- IgD-
Anti-A
Anti-B

Hastanmin Immunolojik Laboratuvar Sonuclar

135
9.86
2.46
0.99
0.015
0.5
<0.26
<18

4.28
1/32
1/32
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[Abstract:0095] [Bildiri: PS-116]

Yaygin degisken immun yetmezlik (CVID) hastalarinda bronsektazi ile hedef through
level IgG'ye ulasim siiresi arasindaki iliskinin arastirilmasi

Tugba Onalan, Umm_ﬂgﬂlsﬂm Yilmaz Ergln, Fatma Arzu Akkus, Fatih Colkesen, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakliltesi, I¢ Hastaliklari AD, Immunoloji ve Alerji Hastaliklari BD,
Konya

GIRIS: Bronsektazi, CVID'de en sik gériilen komplikasyonlardan olup diizenli immunglobulin replasman
tedavisi (IGRT) alan hastalarda dahi énemli bir morbidite ve mortalite sebebidir. Uluslararasi tedavi rehberleri,
bu grup hastalarin tedavilerindeki uygun dozlar hakkinda yeterince ayrintili bilgi icermemektedir.

Amag: CVID’li hastalarda, tani aninda bronsektazisi olan ve olmayan iki grup arasinda, hedef trough level I1gG
duzeyine ulagsmak igin gereken surenin karsilastiriilmasi amaglanmistir.

Yéntem: 2018-2022 tarihleri arasinda Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Eriskin Immiinoloji
ve Alerji Hastaliklar Kliniginde takipli 61 CVID hastasinin dosyalar incelenmis, tanida gekilen akciger
bilgisayarl tomografi gorintileri ile hastalar bronsektazileri olup olmamalarina gore iki gruba ayrilmistir.
Hastalarin baslangig ve trough level IgG duzeyleri, IgG'nin istenen sinira (700 mg/dl) ulasmasi igin gereken
sireler kaydedilmistir.

Bulgular: Hastalarin medyan yasi 35'ti (27-51) ve % 47.5'i kadindi (n=29). Hastalarin %34.4’inde (n=21)
bronsektazi mevcuttu. Bronsektazisi olan ve olmayan iki grup arasinda yas, tani yasi, cinsiyet, tanida gecikme
slireleri, IGRT sekli (subkutan,intravenz), bazal immunglobulin dederleri acisindan fark yoktu. Bronsektazili
grubun through level duzeyleri (1. ve 2.yl IgG ortalamalar)(p<0.001), IgG'nin istenen sinira ulasmasi igin
gereken sire (p=0.002) ve efficacy level (through level - bazal IgG)(p=0.016) anlaml olarak disuk
saptandi(Tablol).

Sonug: Bronsektazisi olan CVID’li hastalarda 6nerilen sinirlarda baslanan IGRT dozlarinin, IgG'yi istenen
seviyelere getirmekte yetersiz oldugu gézlemlenmistir. Nedeni tam olarak bilinmemekle birlikte az sayida
hastayla yapilan galismalarda, neonatal Fc reseptorleri (FCRN) mRNA miktari ve polimorfizminin bronsektazi
gelisimi yanisira immunglobulin katabolizmasinda etkili oldugu goriist savunulmustur. Bronsektazili CVID
hastalar lGzerinde daha kapsamli galismalara ve hastalarin progresyondan ve alevlenmelerden etkin
korunabilmesi icin gereken IGRT dozunun belirlenmesine ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Brongektazi, Immunglobulin Replasman Tedavisi, immunglobulin trough level, Yaygin
Dedisken Immun Yetmezlik

Bronsektazisi olan ve olmayan CVID hastalarinin demografik verileri ve laboratuvar

bulgular:
Bronsektazi olanlar Bronsektazi olmayanlar .
(n=21) (n=40) P
Yas (yil) 35 (27-46) 37 (27-53) 0.638*
Tani yasi (y1l) 26 (14-41) 31 (19-46) 0.153
Tanida gecikme siiresi (ay) 72 (36-156) 60 (6-120) 0.257
Bazal 1gG (mg/dl) 273+178 339+191 0.196"
Bazal IgM (mg/dl) 64=+13 57+9 0.815
Bazal IgA (mg/dl) 29445 4642 0.156
(Tlhri’:ghy'ﬁel‘; eé 'gfag”ng fa?l) 650 (430-870) 878 (771-1011) <0.001
IgG’nin 700 mg/dI’ye ulastig1 siire (ay) 12,4+10,9 3,8+1,9 0,002
Efficacy Level (mg/di) 368 (159-612) 494 (356-657) 0.016

(through level — bazal 1gG)

*Mann-Whitney U testi (veriler, median deger olarak interquartile araliklarla (IQR) birlikte
verilmigstir) " Independent samples t test (veriler, ortalama deger olarak +std deviyasyon ile
birlikte verilmistir)
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[Abstract:0096] [Bildiri: PS-009]

Lokosit Adezyon Defekti Tip-I: Olgu sunumu

Ayca Demir, Berna Uzunoglu, idil Akay Haci, Mehmet Sirin Kaya, Figen Celebi Celik, Ozgen Soydz, Ozlem
Sancakli, Nesrin Giilez, Ferah Genel

S.B.U Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi,Cocuk immunolojisi ve
Alerji Hastaliklari,Izmir

Enflamasyon yaniti ve yabanci antijenleri ortadan kaldirmak igin adezyon molekiillerinin gérev aldidi
dolasimdan dokuya I6kosit géci cok dnemlidir. Lokosit adezyon defektleri (LAD-I, II, III), nétrofillerin adezyon
ve migrasyon asamalarindaki defektlerle iligkili fagositer sistem hastaliklaridir. Klinigimizde omfolit, yara
iyilesmesinde gecikme ve noétrofili saptanarak akan hiicre dlger ile LAD I defekti tanisi alan olgumuzu sunmayi
amacladik.

Olgu: 4 aylik kiz olgu ates, beslenmede azalma ve genital bolgede iyilesmeyen diaper dermatit nedeniyle
getirildi. Umblikal kordun 20. glinde diistigl ancak takiben akintinin devam ettigi 6grenildi. Anne ile baba
arasinda 1. derece kuzen evliligi mevcut idi. Fizik muayenede genel durum kotl, kardiyak 2/3 sistolik Gftirim,
her iki akcigerde raller mevcuttu. Batin distandi, karaciger kot altinda 8-9 cm, dalak 3 cm palpe ediliyordu.
Umblikal bélgede hiperemi kétld kokulu serdz akinti, genital bélgede Ulsere lezyonlar saptand.

Laboratuvar incelemelerinde Hb:4.4 g/dl, WBC:124000/mm3, ALS:7620/mm3, ANS: 104870/mm3, PIt:
114000/mm3, albimin:2,7 gr/dl, CRP:63,25 mg/dl, kan kulltlirinde Pseudomonas Aeruginosa lremesi,
solunum yolu multipleks PCR’da RSV B, CMV PCR 5031 IU/ml saptandi. Akim sitometri ile nétrofil ylizeyinde
CD18: % 17.5, CD11a: % 0.9, CD11b: %99.1, CD11c: % 99.4 %, CD15: %99.6 olarak belirlendi ve LAD-I
tanisi konuldu. Lokal tedavi yanisira, antibiyoterapi ve gansiklovir verildi. Genetik analiz icin kan gdnderilerek
kemik iligi nakli programina alindi.

Sonug: Umblikal kordun geg diismesi, omfolit, yara iyilesmede gecikme ve I6kositoz varliginda LAD
distndlmelidir. LAD-I olgularinda nétrofillerin adezyon kusuru ile birlikte NK ve sitotoksik T hiicre aktiviteleri
de etkilenmektedir. Olgumuzda izlenen sekilde gram negatif ve pozitif bakterilerin yani sira RSV, CMV gibi
viral etkenlerle de enfeksiyonlarin gorilebilecedi akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Lokosit Adezyon Defekti, omfolit, I6kositoz, CD11a, CD18

Akim Sitometri ve Genital Bolgede Ulsere Lezyonlar
A 7424474833 - Notrofil .
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[Abstract:0097] [Bildiri: PS-010]

Homozigot patojenik FNIP1 varyanti olan bir hastanin klinik ve immiinolojik 6zellikleri

Selami Ulas?, Sezin Naiboglu?l, isa Ozyilmaz2, Ash Giiner Oztiirk Demir3, Isilay Turan?!, Sabahattin Yiizkan?,
Akif Ayaz3, Serdar Al!, Cigdem Aydogmus!, Mehmet Halil Celiksoy!

1sadlik Bilimleri Universitesi Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Alerji ve Immunoloji

Klinigi,Iistanbul, Tirkiye

25aglik Bilimleri Universitesi Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Kardiyoloji Klinigi,istanbul, Tiirkiye
3Medipol Universitesi Hastanesi Tibbi Genetik Bélimii,istanbul, Tiirkiye

4Saghk Bilimleri Universitesi Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Radyoloji Klinigi, Istanbul, Tirkiy

FNIP1 eksikligi, erken ve siddetli B hicre gelisim kusuru, agamaglobulinemi degisken nétropeni, néromotor
gelisim geriligi, hipertrofik kardiyomiyopati, Wolff-Parkinson-White preeksitasyon sendromu, iskelet kaslarinin
miyopatisi gibi bulgularla yeni tanimlanan otozomal resesif gecisli bir bagisiklik bozuklugudur.

11 aylik bilinen konjenital hipotiroidili erkek hasta, ates, 6ksirik, dizelmeyen pamukguk ve beslenmede azlik
sikayetleriyle basvurdu. Oykiisiinde benzer sikayetlerle 3 defa hastaneye yatisi oldugu 6grenildi.

Muayenede mikrosefali, dolikosefali, hipertelorizm, disik kulak ve ylksek damagi mevcuttu. Nérolojik
muayenesinde; kisa sireli bas tutmasi ve destekli oturmasi varken; desteksiz oturmasi, emeklemesi ve kendi
etrafinda dénmesi mevcut degildi. Vicut adirligi 8 kg( 3-10 p) boy:75 cm (25-50 p) bas gevresi:42 cm 'di.(<
3p)

Ekokardiyografide: hipertrofik kardiyomiyopati, hafif derecede mitral kapak yetmezligi saptandi. Ilk
elektrokardiyografide preeksitasyon sendromu yoktu. 3 ay sonra yapilan kontrol elektrokardiyografide ise
preeksitasyon sendromu saptandi. Beyin MR'Inda posterior serebellar vermis hipoplazisi saptandi.
Tekrarlayan enfeksiyonlariyla birlikte; serum immunglobulinleri ve B

lenfositlerinin gok diisiik olmasi nedeniyle 21 glinde bir 0,5 gr /kg dan intravendz immunglobulin baslandi.
Hastanin dismorfik ylz gorlntlsl, mikrosefalisi, CD3 eksikligi, agammagobulinemi ve konjenital hipotiroidisi
olmasi Uzerine hastamizdan WES (whole exome sequencing ) incelemesi istendi. WES incelemesi sonucunda
FNIP1 geninde p.E703Gfs*6(2108-2109 del) homozigot mutasyon saptandi.

FNIP 1 eksikliginde erken teshis, ciddi 6limcll enfeksiyon riski ve hipertrofik kardiyomiyopati ve aritmi
olusumu nedeniyle kritik 6neme sahiptir. Bu da bu hastalarin kardiyolojik acidan dlizenli olarak izlenmesi
gerektigini géstermektedir. Bu hastalarda rutin kraniyal MRG 6nerilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Agammaglobulinemi, FNIP 1 eksikligi, hipertrofik kadiyomiyopati, Wolff-Parkinson-White
preeksitasyon sendromu

[Abstract:0098] [Bildiri: PS-011]

Farkh bulgular ile basvuran hiper Ig M sendromlu olgular

Selami Ulas, Sibel Kaplan sarikavak, Ozge Tlrkyillmaz, Isilay Turan, Gllsah Kalay, Nermin Kapgi, ilke Yildinm,
Serdar Al, Mehmet Halil Celiksoy, Pinar Gokmirza Ozdemir, Cigdem Aydogmus '

Sadlik Bilimleri Universitesi Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Alerji ve Immunoloji Klinigi, Istanbul,
Turkiye

Hiperimmiinoglobulin M (hiper-IgM veya HIGM) sendromlari, kusurlu sinif dedistirme rekombinasyonu ile
karakterize edilen heterojen bir grup hastalidi igerir. Hiper-IgM sendromunun en yaygin bigimi, X'e bagh olarak
kalitilan CD40L eksikligidir. Farkh klinik ve labaratuvar bulgulariyla basvurup CD40L eksikligi tanisi alan 2
olguyu sunuyoruz.

OLGU 1:

3 yas 9 aylik erkek hasta anal bélgede apse ile bagvurdu. Oykiisiinde 2 yasindayken pnémoni nedeniyle 1 ay
boyunca hastanede yatisi oldugu ve sik st solunum yolu enfeksiyonu gegirdigi 6grenildi.Tekrarlayan direngli
enfeksiyonlarla birlikte; dlsik IgG ylksek serum IgM seviyelerine; nétropeninin eslik etmesi nedeniyle Hiper
IgM sendromu 6n tanisiyla intraven6z immunglobulin baslandi. WES (whole exome sequencing) incelemesi
sonucunda CD40LG c.111_141 del (p.Gly38Glufs*6) mutasyonu saptandi.

OLGU 2:

2 yas 8 aylik erkek hasta nétropeni ile basvurdu. 2 yasinda 1 aydir devam eden sol parotis lojunda sislik
sikayeti ile cocuk hekimi tarafindan tetkik edilirken; nétropenisinin saptanmasi lGzerine tarafimiza yonlendirildi.
Geriye donik hastanin tam kan sayimlari incelendiginde nétrofil dederi dugtkliklerinin konjenital nétropeni ile
uyumlu oldudgu gorildia.WES (whole exome sequencing) incelemesi sonucunda CD40LG c.667A>G
(p.lle223Val) homozigot mutasyonu saptandi.

Uygun klinik 6zelliklere, disik IgG ve IgA seviyelerine ve normal ile ylksek serum IgM seviyelerine sahip
notropenik hastalarda hiper-IgM sendromundan sliphelenilmelidir. Nadiren, olgularimizda oldugu gibi CD40L
eksikligi olan hastalar, normal veya hatta artmis IgA serum dizeylerine sahip olabilecedi ve hastalarin
yaklasik ylizde 50'sinde serum IgM seviyeleri normal veya hatta azalmis olabilecedi unutulmamalidir.

Anahtar Kelimeler: CD 40LG eksikligi, Hiper IgM, notropeni
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[Abstract:0099] [Bildiri: PS-012]

Klinigimizde takip edilen eriskin yasta bir Bloom Sendromlu olgu sunumu

Tugba Onalan, Umm_ﬂgﬂlsﬂm Yilmaz Erglin, Fatma Arzu Akkus, Fatih Colkesen, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakultesi, Alerji Immunoloji Bilim Dali, Konya

Bloom sendromu, 15q26.1'de (MIM 604610) BLM genindeki mutasyonlarin neden oldugu, nadir goérilen,
otozomal resesif gegcisli bir kromozomal instabilite bozuklugudur. Hastalarin en belirgin 6zellikleri intrauterin
dénemde baslayan bliyiime geriligi, karakteristik ylz yapisi, immun yetmezlik bulgulari, ylizde lupus benzeri
cilt lezyonlari ile asiri 1sida duyarlilik, telenjiyektaziler, tip 2 diabetes mellitus ve hipogonadizmi icerir. Bloom
sendromunda artmis malignite riski, yasam slresini kisaltir. Hastalarin cogu 20 yas civarinda maligniteler
nedeniyle kaybedilmektedir. Burada genetik analiz ve klinik ozelliklerle Bloom Sendromu tanisi almis, meme
malign neoplazmi nedeniyle opere olan ve kemoterapi sonrasi kiir saglanan, klinigimizde takibi devam eden
32 yasinda bir olgu sunulmaktadir.

Olgu: 3 yasindan itibaren tekrarlayan akciger enfeksiyonlari(Pnémoni,bronsit) ve bliyime gelisme geriligi
yanisira 6zellikle glinese ciktiginda yluztnde, burun kanatlarinda kelebek tarzi kizarikliklar meydana gelen
hasta 14 yasindayken tetkik edilerek Bloom Sendromu tanisi almis ve IVIG replasman tedavisi baglanmis.
Dusuk dogum adirligr (1500 gr) ve mikrognatisi olan hastanin anne ve babasi kardes torunlariydi.

26 yasinda tarafimizca izlenmeye basglanan hastanin fizik muayenesinde sol aksiller bolgede sislik farkedilmesi
sonrasinda yapilan Yiizeyel Doku Usg’de 5x3.5 cm ebatlarinda yodun igerikli kistik lezyon ve igerisinde 1 cm
capinda konturlari diizensiz mural solid komponent saptandi. Sol aksiller eksizyonel biyopsi sonucu invaziv
duktal karsinom tanisi alan hastaya 4 kir AC (Adriamisin+siklofosfamid) +12 hafta paclitaxel kemoterapileri
ardindan 21 gin disik doz radyoterapi uygulandi. Hastanin bu tedaviler ardindan izlemi bir yildir sorunsuz
devam etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Bloom Sendromu, meme malign neoplazmi, mikrognati, immun yetmezlik

[Abstract:0100] [Bildiri: PS-117]

Egzamada atipik lokalizasyon Hiper IgE sendromunu atopik dermatitten ayirt eder

Nurhan Kasap!?, Altan Kara?, Velat Celik3, Sevgi Bilgig Eltan?, idil Akay Haci4, Hiilya Kése®, Ayse Aygiiné, Emre
Akkelle?, Nalan Yakici8, Stkri Nail Gliner®, ismail Reisli®, Sevgi Keles®, Siikrii Gekic®, Sara Sebnem Kilig®,
Neslihan Edeer Karaca®, Nesrin Gulez?, Ferah Genel4, Ahmet Ozen?!, Ayse Deniz Yiicelten!?, Elif Karakog
Aydiner!, Klaus Schmitz Abe!!, Safa Baris!

IMarmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji ve Imminoloji, Istanbul, Tirkiye

2TUBITAK Marmara Arastirma Merkezi, Gen Miihendisligi ve Biyoteknoloji Enstitlisii, Gebze, Tiirkiye
3Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji ve Imminoloji, Edirne, Tirkiye

4Dr Behget Uz Cocuk Hastanesi, Pediatrik Alerji ve Immiinoloji Bélimi, izmir, Tirkiye

5Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik immiinoloji ve Romatoloji Anabilim Dali, Bursa, Tirkiye

6Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Immiinoloji Anabilim Dali, izmir,
Tarkiye

’Sancaktepe Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatrik Alerji ve Imminoloji Bélimdi, Istanbul, Tirkiye
8Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakdiltesi, Pediatrik Alerji ve Immiinoloji Anabilim Dali, Trabzon, Tirkiye
9Meram Tip Fakiltesi Cocuk Allerji ve Immiinoloji Anabilim Dali, Necmettin Erbakan Universitesi, Konya,
Turkiye

10Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Dermatoloji Anabilim Dali, Istanbul, Tirkiye

11Boston Cocuk Hastanesi Immiinoloji Bélimii, Boston, Massachusetts, ABD

Amag: Hiper IgE sendromu (HIES), dogustan badisikhik hatalari (IEI) grubuna aittir ve iki ana formu vardir;
bunlar otozomal dominant Signal Transducer and Transcription Activator 3 (STAT3), otozomal resesif
dedicator of cytokinesis 8 (DOCK8) eksiklikleridir. HIES'in iki formu da egzamanin klasik 6zellikleriyle
karsimiza gikmaktadir ve atopik dermatit (AD) ile karismasi s6z konusudur. Bu nedenle egzamaya uygun
yaklasim HIES'in erken teshisi icin 6nemlidir. Calismamizda, HIES'i AD'den ayirt etmek igin atipik AD
lokalizasyonlari, lenfosit alt kiimeleri dahil olmak Gzere klinik ve imminolojik dediskenleri tanimladik.
Yoéntemler: Cok merkezli yiritlilen bu calismada yeni nesil dizileme sonucu tanisi konulan HIES ve
orta/siddetli AD tanili toplam 100 hasta degerlendirildi. Hastalarin ayrintih egzama tutulum yerleri ve
enfeksiyonlar dahil olmak tzere klinik belirtiler kaydedildi. HIES'i AD'den ayirt etmek igin Temel Bilesen Analizi
(PCA) kullanildi.

Bulgular: DOCK8-HIES'li 43, STAT3-HIES'li 23 ve orta/siddetli AD'li 34 hasta galismaya alindi. DOCKS8 ve
STAT3 eksikliklerinde pnémoni, siddetli enfeksiyonlar, mukokutan6z kandidiyazis ve deri apseleri daha sik
go6zlendi. Neonatal dokintlu ve atipik egzama yerlesim yerleri olan retroaurikiiler, aksiller, sakral ve genital
bélgelerde tutulum; HIES'i %73,5 ile %100 aras! yliksek 6zglllik ve %76,3 ile %100 aras! ylksek pozitif
prediktif indeksi ile adir AD'den ayir edici 6zellikler olarak saptandi. PCA yontemi ile, CD3+, CD4+ ve CD8+ T
hicreleri mutlak sayilari ile klinik ve laboratuvar 6zelliklerinin kullanilmasiyla, HIES ve AD arasinda anlaml bir
ayirim gosterildi (Sekil 1).
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Sonug: Tanimlanan 6zellikler hekimler tarafindan kolayca saptanabilmekte ve béylece glinlik tibbi
uygulamalarda genis kullanim alani sunabilecedini diistinmekteyiz. Bu ¢alismanin bulgular HIES'in erken
teshisi ve hedefe yonelik genetik testlerin segimi igin rehberlik edebilir.

Anahtar Kelimeler: Hiperimmunoglobulin E sendromu, DOCKS8 eksikligi, STAT3 eksikligi, atopik dermatit

AD lokalizasyonlari ve T hiicre sayilari, DOCKS- ve STAT3 eksikligi olan hastalar
AD'den basariyla ayirir.

A Cc

Proportion of variance Proportion of variance
- _t D

- - % incdividas

RS- A IR BN 1 234 867890
Principal Componont Principal Component

DOCKS-HIES hastalarinin orta ila orta/siddetli AD've karsi temel bilesen analizi (PCA) ile
(A) varyans orani (B) ve STAT3-HIES hastalarinin orta ila orta/siddetli AD hastalarina
karsi temel bilesen analizi (PCA) ile varyans orani (C ve D)
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[Abstract:0102] [Bildiri: PS-013]

Tekrarlayan Herpetik Lezyonlarla Prezente Olan Tyk 2 Eksikligi -Olgu Sunumu

Hilal Karabag Citlak!, Ayberk Tirkyilmaz?, Hakan Kot!, Fatih Sultan Mehmet Kog?, Fazil Orhan?
!Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Imminolojisi ve Alerji Bilim Dali
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakultesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

Giris ve Amac: Komplet Tyk2 eksikligi OR olarak kaltilan nadir bir hastaliktir.ilk kez Hiper IgE sendromu ile
iliskili mikobakteriyel ve viral hastaligi olan bir Japon hastada tanimlanmistir.Daha sonraki calismalarda; Hiper
IgE klinigi ile olmayan, tekrarlayan mikobakteriyel ve/veya viral enfeksiyonlarla klinik bulgu veren

komplet Tyk2 eksikligi olan vakalar bildirilmistir.Biz de tekrarlayan herpetik lezyonlar ve gastrointestinal
enfeksiyonlar ile basvuran ve OR Tyk2 mutasyonu saptanan hastay! sunduk.

Olgu: 4 yas kiz hasta; tekrarlayan ates, ishal, kusma ve oral lezyonlari ve bu nedenlerle sik hastane yatiglari,
intraven6z antibiyotik kullanimi 6ykisu sikayetleri ile basvurdu.36 haftalik sezaryanla dogum ve solunum
sikintisiyla 10 gtin yenidogan yodun bakim yatis 6yklisi mevcuttu.Anne-baba akrabaydi, kardesi yoktu ve
annede 5 kez dislk Oykusl vardi.Fizik bakisinda;her iki submandibular ve servikalde hareketli, birkag
adet,1cm, oval lenfadenopatileri mevcuttu.Sag kulak memesinde herpes distindliren lezyonlari
vardi(Resim).Dil ucunda aftéz stomatit ve harita dili gérinimu vardi.Tam kan sayimi ve biyokimyasal
parametreleri normaldi.IgG 915 mg/dL, IgA193 mg/dL, IgM 206 mg/dL olarak yasina gére normal
persentildeydi.IgE dederi 174 kU/L olup hiperIgE degerleri ile uyumsuzdu.izohemaglutinin titreleri ve asi
yanitlari normaldi.AntiHIV nonreaktif, EBV, CMV serolojileri negatif, HSV tip-1 IgM dederi pozitifti.Hastanin
tim ekzom dizileme (WES) analizinde Tyk2 geninde novel homozigot NM_001385197.1: c.89T>C (p.V30A)
varyasyonu saptandi.Bu varyasyon ACMG kriterlerine gére klinik 6nemi bilinmeyen varyasyon(VUS) olarak
dederlendirilmekteydi.Varyasyon populasyon veri tabanlarinda (gnomAD, EXAC) bulunmamaktaydi ve in-silico
tahmin programlan (Varity, MetalLR, Revel, SIFT, GERP, CADD, PolyPhen) hastalik yapici olabilecegini
6ngérmekteydi.Segregasyon analizinde saglikli ebeveynlerin heterozigot oldugu saptandi.

Sonug: Tyk2 mutasyonu ile iligkili primer immun yetmezlikler; HiperIgE klinigi olmaksizin tekrarlayan viral
enfeksiyonlarla da bulgu verebilir

Anahtar Kelimeler: cocuk, immin yetmezlik, Tyk 2

Resim 1
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[Abstract:0103] [Bildiri: PS-014]
Eriskin yasta immiin sistem tutulumu ile seyreden bir ataksi telenjektazi olgusu

Filiz Sadi Aykan, Recep Evcen, Mehmet Kiling, Fatih Colkesen, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakliltesi, Eriskin Alerji ve Immduinoloji/Konya

Giris ve Amag

Ataksi Telenjektazi (AT); kutandz telenjektaziler, progresif serebellar ataksi, dizartri, iyonize radyasyona asiri
duyarhlik, immin yetmezlik, infertilitenin eslik ettigi, malignite insidansinin arttigi otozomal resesif bir
hastaliktir. 2 yasindan sonra tani almakla birlikte 2.dekata kadar AT tanisi almayabilirler. 2 yas sonrasi alfa
fetoprotein (AFP) dlzeyindeki artis gltivenilir bir géstergedir. Burada geg tani alan ve immun yetmezligin eslik
ettigi eriskin ataksi telenjektazi olgusu paylasiimistir.

Olgu

30 yasinda erkek hasta, 9 yasindayken travma sonrasi denge ve ylrime bozuklugu baslamis. Uzun slire tani
konulamayan hastaya 17 yasinda AT tanisi konulmus. Tekrarlayan pnémonileri nedeniyle immitnolojiye
yo6nlendirilmis. Fizik muayenesinde konjuktivalarda telenjektazi, nistagmus, pektus ekskavatus,
ekstremitelerde spastisite mevcuttu. Immiinolojik tetkiklerinde IgG (6.29 g/L), CD19 (%3), CD4/CD8 (0,7)
disiik saptandi.CD3, CD4, CD8, CD25'in 0.,24. ve 48. saatlerdeki ekspresyonu diisiik izlendi. Immiin
yetmezlik tanisiyla ivig tedavisi ve bactrim profilaksisi baslandi. Takiplerinde karaciger enzimlerinde ve AFP
dizeylerinde yukseklik gortlda (SGOT: 62,8 U/L, SGPT: 81.6 U/L, GGT: 106 U/L, AFP: 202333 U/L).
Karacigerde grade 1 steatoz, beyin MR’da serebellar atrofi izlendi. Tekrarlayan enfeksiyonlari olmayan hasta
dizenli ivig tedavisi, bactrim profilaksisi ile rehabilitasyon programi altinda paraplejik olarak takip
edilmektedir.

Tartisma ve Sonug:

AT'den, 11.kromozomdaki ATM geni sorumludur. DNA kiriklari onarilamaz, sinyal iletim bozuklugu olusur.
Toplumda gortilme sikhdi 1/40.000-100.000'dir. Yizde 70'inde immun yetmezlik gorulir. Pulmoner
enfeksiyonlar morbidite ve mortalitenin ana nedenidir. AFP, hastalarin yaklasik ylizde 90'inda ylkselmistir ve
genellikle >100 mikrogram/L'dir. Bizim hastamizda AFP dlizeyinde yasla birlikte ciddi artis gézlenmistir.
AFP'nin ylkselmesinin nedeni bilinmemektedir. Sik enfeksiyon gegirenlerde immitinolojik degerlendirme
yapilarak uygun tedavi ile sinopulmoner enfeksiyonlarin éniine gegilerek morbidite ve mortalite azaltilabilir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi telenjektazi, alfa fetoprotein, immin yetmezlik

[Abstract:0104] [Bildiri: PS-015]

Immun disregulasyon sonucunda santral sinir sistemi tutulumu

Canan Caka!, Mert Kéroglu2, Rahsan Gécmen3, ismail Yaz!, Saliha Esenbogal, Meryem Asli Tuncer?, Ersin
Tan!, ilhan Tezcan!, Deniz Ayvaz!

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk immunoloji Bilim Dal

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Néroloji Bilim Dali

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Bilim Dali

Giris

Sinir sistemi, immun sistem hastaliklarinda enfeksiy6z, otoimmiin, neoplastik mekanizmalar yoluyla
etkilenebilir. Norolojik bulgular bazen ilk bulgudur. Klasik tedavilere cevapsiz ve/veya atipik nérolojik
bulgularla bagvuran hastalarda altta yatan immun sistem hastaligina bagli immun disregulasyon akla
gelmelidir.

Olgu 1

Tekrarlayan Uveit ataklari, demyelinizan hastalik, intrakranial kitle saptanan 46 yasindaki erkek hasta
otoimmuiinite ve malignite birlikteli§i nedeniyle danisildi. Ozgecmisinden 33 yasinda Uveit tarisi aldidi, 40
yasinda bilateral sensorinal isitme kaybi gelistigi, 42 yasinda bas adrisi, ylrime ve denge bozuklugu, cift
gorme, ellerde titreme sikayetleri ile multiple sklerozis (MS) tanisi aldigi, 45 yasinda nébet gecirdigi ve
etyolojiye yonelik cekilen kranial MRG’de temporal bolgede kitle saptandidi ve biyopside atipik lenfohistiyositik
proliferasyon gortldi. Anne-baba arasinda akrabalik mevcuttu. WES analizinde RAB27A geninde homozigot
mutasyon saptandi.

Olgu 2

19 yasinda kiz hasta tedaviye direngli atipik seyirli MS ve vicudun gesitli yerlerinde kitlesel lezyonlar nedeniyle
danisildi. Ozgecmisinden gézlerde sola kayma, gift gérme, yiiriirken diisme sikayetleri ile 11 yasinda MS tanisi
aldigi, 17 yasinda status epilepticus sonrasinda motor afazi ve sag viicut yarisinda giigsiizlik gelistigi ve PET-
BT'de pek cok lenf nodunda hipermetabolik tutulum saptandigi 6grenildi. Akciger parankiminden, yumusak
dokudan ve beyinden yapilan biyopsi érneklerinde atipik lenfohistiyositik tutuluma ait bulgular mevcuttu.
Anne-baba ayni kdydendi. WES analizinde UNC13D geninde homozigot mutasyon saptandi.
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Sonug ve Tartisma

Lenfohistiyositik aktivasyon sonucu santral sinir sistemi etkilenen iki vakada bulgular hucresel sitotoksisite
eksikligine neden olan iki farkli genetik defekt nedeniyle ortaya cikmistir. Her iki gen defektinde basvuru
bulgusu genellikle hemofagositik lenfohistiyositoz seklinde olmaktadir. Ancak histiyositik tutulumun yaygin
veya dokuya ozgu gerceklesebilecegi akilda tutulmalidir

Anahtar Kelimeler: Gricelli, immn disreglilasyon, multiple sklerozis

Hastalarin laboratuvar, goriintiileme ve patoloji sonuclari
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Hastalarin laboratuvar, goriintiileme ve patoloji sonuglart

[Abstract:0105] [Bildiri: PS-118]

Ataksi telenjiektazili pediyatrik hastalarda yeni kardiyak bulgular: ilk kapsamli calisma

Isa Ozyilmaz!, Isilay Turan?, ibrahim Cansaran Tanidir!, Erkurt Oztiirk!, Cigdem Aydogmus?, Mehmet Halil
Celiksoy?

!Istanbul Bagaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi,Cocuk Kardiyoloji Bilim Dal

2Istanbul Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi,Cocuk Immunolojisi ve Alerji Bilim Dali

AT (Ataksi telenjiektazi) immin yetmezlik, kanser gelisimine yatkinlikla karakterize olan otozomal resesif gecis
gosteren ilerleyici nérodejeneratif bir hastaliktir. Ataksi telenjiektazi, 11q22-23 lzerinde lokalize AT
mutasyona ugramis serine/threonine kinase (ATM) protein eksikligine bagli olarak ortaya gikar. ATM geninin
bir mutasyonu, ¢ift sarmalli DNA'nin kiriklarinin anormal onarimindan sorumludur. ATM protein kinazi, gok
saylida substrati dizenler ve mutasyonuna badh kardiyovaskiiler hastalik gelisimine karsi koruma potansiyeli
ortadan kalkabilir. AT'li hastalarda gesitli mutasyonlara bagli, kalpte DNA hasari, fibrozis ve apoptozis
nedeniyle miyokard infartiisti, diabetik kardiyomiyopati, kardiyak disfonksiyon ve kalp yetersizligi, kardiyak
hipertrofi, koroner arter hastaligi gelisme riskinin artmis oldugu bildirilmistir. Bu calisma, AT tanili hastalarda
kardiyak bulgularin ekokardiyografi ve elektrokardiyografi ile dederlendirilmesini 6zetlemektedir. Yazarlar,
AT'li hastalarda EKG dedisikliklerine ve doku Doppler goriintiileme ve speckle tracking ekokardiyografi ile
diyastolik disfonksiyonun dederlendiriimesine ve 3D godrsellestirme ile hacim ve fonksiyon hesaplamasina
dikkat cekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi telenjiektazi, diyastolik disfonksiyon, elektrokardiyografi, ekokardiyografi
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[Abstract:0106] [Bildiri: PS-016]

Nadir bir konjenital nétropeni nedeni JAGN1

Hakan Kot!, Hilal Karabag Citlak!, Fatih Sultan Mehmet Kog!, Ayberk Tirkyilmaz2, Gokge Pinar Reis3, Fazil
Orhant

IKaradeniz Teknik Qniversitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Imminolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali Trabzon
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakultesi Tibbi Genetik Anabilim Dali Trabzon

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Faktltesi Cocuk Hematolojisi ve Onkoloji Bilim Dali Trabzon

Giris: Konjenital nétropeniler, fagositer sistemin sayi ve fonksiyon bozukluklari bashdi altinda incelenen gérece
olarak nadir durumlardir.

Olgu: 6 aylik kiz hasta yliziinde olusan abse nedeni ile klinigimize basvurdu. Oykiisiinden; 2,5 ayliktan
ensesinde 2 cm, 4 aylikken de govdesinde 1 cm buyukluge ulasan abseler nedeniyle yatirilarak antibiyotik
tedavisi aldidi, sol yanagdinda olusan 1cm abse nedeniyle tekrar doktoruna basvurdugunda ise nétropenisinin
saptandigi ve klinigimize sevk edildigi 6grenildi. Soy gecmisinde; anne ve baba arasinda 2. derece akrabalik
vardi, hastamiz ailenin ilk cocuguydu ve ailede benzer sikayeti olan baska birey yoktu. Laboratuarinda;
tekrarlayan mutlak nétrofil sayimlari sirasiyla 0.05 x103/pL, 0.01 x103/pL ve 0.09 x103/uL, IgG: 173 mg/dL
(tekrari 136 mg/dL), IgM: <0.2 mg/dL ve IgA:<0.1 mg/dL olarak bulundu. Kemik iligi aspirasyonunda %60
lenfosit, %20 normoblast, %4 segment, %5 monosit, %8 metamyelosit, %3 myelosit, %2 promyelosit ve %1
makrofaj gorildi. Hastaya antibiyotik tedavisi ve granulosit koloni situmiile edici faktor (GCS-F) Takiplerde
GCS-F’e yanitin olmadidi gorildigu icin devam edilmedi. Tim ekzom sekans analizinde JAGN1 geninde
tanimlanmis bir mutasyon olan ¢.130C>T, p. His44Tyr saptanmasi lizerine trimetoprim/sulfametoksazol
profilaksisi ve 3 haftada bir 0,4 gr/kg intravenoz immunglobulin (IVIG) baslanarak izleme alindi.

Sonug: Tekrarlayan ciddi enfeksiyonlar ve nétropen varliginda genetik tani yontemleri kullaniimalidir.

Anahtar Kelimeler: konjenital, nétropeni, GCS-F

[Abstract:0107] [Bildiri: PS-119]

Atipik semptom ile basvuran ve erken tani alan c.427+2t>c mutasyonu
hiperimmunglobulin M sendromu

Yiksel Kavas Yildiz!, Emine Vezir? _
!Ankara Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Klinigi, Ankara
2Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Klinigi, Ankara

Giris

Hiperimmunglobulin M sendromu, normal/ylksek serum IgM dizeyi, disik serum IgA, IgG, IgE dizeyleri ve
tekrarlayan enfeksiyonlarla karakterize heterojen bir immin yetmezlik grubudur. Bu vakada, beklenmeyen
sikayetlerle cocuk allerji ve immiuinoloji poliklinigimize basvuran ve Tip 2 Hiper IgM tanisi alan hastayl sunmay!
amagcladik.

Olgu sunumu

18 aylik kiz hasta, gozlerinde akinti ve kasintiyla klinigimize basvurdu. Goz doktoru tarafindan baslangigta
lakrimal kanal tikanikligi distinilmis, sonrasinda gocuk alerji ve immunoloji bélimine konstlte edilmisti.
Tekrarlayan enfeksiyon 6yklisii vermemesine ragmen dosya taramasiyla iki kez hastanede yatirilarak odadi
olmayan ates tanisi aldigi 6grenildi. Hasta 16 aylikken boynunda lenfadenopati nedeniyle tedavi gérmustu.
Anne baba 1. derece kuzendi. iki kardesinde Ailevi Akdeniz Atesi (FMF) tanisi mevcuttu.

Fizik muayenesi dogaldi. Serum immunglobulin dizeyleri; IgG 1 mg/dl, IgA 0 mg/dl ve IgM 430 mg/dI idi.
ikinci kez kontrol edilen immunglobulin seviyesiyle hiper IgM sendromu diisiiniildii. Tim asi ve antikor
yanitlan negatifti. Aylik intravendz immunglobulin tedavisi baslandi. Genetik analiz sonucunda AICDA geninde
Homozigot c.427+2T>C gen mutasyonu saptandi. Bu mutasyon 'Muhtemel Patojenik' olarak siniflandirilarak
Tip 2 Hiper IgM sendromu kesinlestirildi. Genetik analizle heterozigot MEFV patojenik gen mutasyonu ve
eriskinlikte meme kanserine yol agan BARD1 mutasyonu saptandi. Cocuk romatoloji ve genetik bdlimlerinde
takibe alindi.

Sonug

Tip 2 Hiper IgM sendromlu hastalarda kapsulli bakterilerle olusan tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar
belirgindir. Hafif klinik bulgulari olan AID mutasyonlu birgok hastada, immiin yetmezlik erken tespit
edilemeyebilir. Hastamizda oldugu gibi hastaligin bulgulari ortaya gikmadan, brongiektazi gibi
komplikasyonlarin engellenmesi erken tani ve tedaviyle mimkiindir. Farkli kliniklerle basvurmalarina ragmen,
dosya incelemesi primer immun yetmezlik tanisinda son derece dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: c.427+2T>C gen mutasyonu, hiperimmunglobulin M sendromu, primer immun yetmezlik
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[Abstract:0108] [Bildiri: PS-017]

Eriskin Yasta Tani Konulan LRBA Eksikligi

Dilek Yavuz, Zeynep Yegin Katran, Ismet Bulut _
Sagdlik Bilimleri Universitesi Streyyapasa EgJitim ve Arastirma Hastanesi, Immunoloji ve Alerji Bilim Dali,
Istanbul

Hastanenize IG dlsukligu nedenli génderilen 31 yas kadin hasta, bilinen 1 yildir adet gérememe sikayeti olan
hastanin tetkik edilirken meme USG’inda aksiller LAP sonrasi gekilen PET CT’ sinde multiple LAP (eksizyonel
biyopsi: CMV lenfadenit), ve splenomegali (KC:170mm) tespit edilmis. Ozgecmis ve soygecmis
sorgulamasinda 6zellik olmayan hastadan immiin yetmezlik agisindan hemogram ile es zamanh detaylh lenfosit
alt grup degderlendirilmesi, IgG, IgM, IgA, total IgE, anti-Hbs ve diger asi yanitlari istendi.

Bakilan tetkiklerinde lenfopeni (500/mm3), trombositopeni (120000/mm3), IgG/IgG2, IgM, IgA ve IgE
distklugu, asl yanitlarn negatifligi ve detayli immunfenotiplemede CD3+/CD4+/CD8+ T, CD19+ B, CD27/IgD-
(CSB) ve CD16+CD56+ NK dusukltigu ile EMCD4+/CD8+ ve CD21lowCD38low yliksekligi saptandi.

Problem listesi; splenomegali, multiple LAP, CMV lenfadeniti, lenfopeni, trombositopeni, IgG/1gG2, IgM, IgA ve
IgE dusuklaga, asi yanitlan negatifligi,

CSB distkligu bulgulan olan hastada LRBA eksikligi, CTLA4 eksikligi, Yaygin Dedisken Immin Yetmezlik,
ALPS/ALPS-like, R-ALD, PRKCD 6n tanilariyla immun disregtilasyon klinik ekzom sekanslama ve primer antikor
eksiklikleri genetik analizleri génderildi. LRBA eksikligi tespit edildi.

Hastadan CMV PCR, EBV DNA tekrari, izohemaglutinin tekrari ve batin USG kontroll ve yakin hematoloji takibi
Onerildi.

Hastaya 0.5gr/kg/doz, 3 haftada 1 intraventz immunoglobulin tedavisi ve Azitromisin 500mg/hafta profilaksisi
baslandi.

IVIG tedavisi baslandiktan 2 ay sonra karinda agri,sislik nedeniyle ileri tetkik edildi. Batin USG de masid asit
mayisi gorildid. Eksuda vasifta mayide bakilan PCR mycobacterium turberculosisi pozitif geldi. Hastaya
antitiberklloz tedavi baslandi IVIG tedavisine de devam edilmektedir.

Anahtar Kelimeler: tiberkiiloz, LRBA, immun yetmezlik

[Abstract:0110] [Bildiri: PS-120]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik (CVID) Hastalarinda Alerjik Bulgularin
Degerlendirilmesi: Tek Merkez 10 Yilik Deneyimimiz

Selim Kahraman, Fatih Colkesen, Sevket Arslan ' _
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakdltesi, I¢ Hastaliklari AD, Imminoloji ve Alerji Hastaliklari BD,
Konya

Giris

Yaygin dedisken immin yetmezlik (CVID), antikor eksikligi ile birlikte degisken klinik bulgularin gézlendigdi bir
hastaliktir. Bu klinik bulgular arasinda; enfeksiyonlar, pulmoner komplikasyonlar, sitopeni, alerjik hastaliklar,
maligniteler, gastrointestinal sistem ve karaciger bozukluklari bulunmaktadir.

Amag

CVID hastalarinin klinik bulgular arasinda bulunan alerjik hastaliklar ile ilgili veriler kisith ve geliskilidir.
Galismamizda CVID tanisi ile takip edilen hastalarda gézlenen alerjik bulgularin degerlendirilmesi
amagclanmistir.

Yéntem
Klinigimizde 2012-2022 yillari arasinda takip edilen CVID hastalarinin verileri hasta takip dosyalarindan elde
edilmistir.

Bulgular

Galismaya alinan 86 CVID hastasinin median yas dederi 39 (20-77) olarak bulundu ve hastalarin 49'u (%57)
erkekti. Hastalarin 52'sinde (%60.4) en az bir alerjik hastalik mevcuttu. En sik gozlenen alerjik hastaliklar
astim, alerjik rinit ve Urtikerdi ( sirasi ile %41.8, %40.6 ve %10.4 oranlarinda) (Tablo 1). IgE duzeyleri
hastalarin blylk cogunlugunda normalden dislkti (%83.7), sadece Ui¢ hastada (%3.7) normal dederlerden
ylksek olarak bulundu.
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Sonug

CVID hastalarinda gézlenen alerjik hastaliklar konusunda daha 6nce yayinlanmis calismalarda, calismamiz ile
benzer oranlarin yaninda farkli oranlarda tespit edilmistir. Rubin ve arkadaslarinin galismasinda atopi %65,
Bjelac,ve arkadaslarinin galismasinda astim %37,5, alerjik rinit %55,5 Agondi ve arkadaslarinin galismasinda
astim %14,5, alerjik rinit %43 oraninda gortldi. Salgisal IgA yoklugunda sistemik dolagsima gecgen antijen
miktari artmakta ve serumda IgA eksikligi nedeniyle antijeni baglayacak antikor miktari da azalmaktadir.
Boylece artan miktarda antijene maruz kalma Ig E iliskili reaksiyonlara neden olabilmekte, bu da klinige artan
alerjik semptomlar seklinde yansimaktadir. CVID hastalarinda sadece rekiirren enfeksiyonlar veya otoimmiin
hastaliklar gériilmemektedir ayni zamanda alerjik hastaliklarda goértlebilmektedir. Bunlarin teshis ve tedavisi
morbidite ve mortalite insidansini diisirmede etkili olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin dedisken immiin yetmezlik, astim, alerjik rinit, Urtiker, alerjik konjonktivit

CVID Hastalarinda Alerjik Bulgular

Hastalik Say1 (n) Yiizde (%)
Astim 36 %41.8
Alerjik rtinit 35 %40.6
Urtiker 9 %10.4
Alerjik konjonktivit 6 %6.9

[Abstract:0113] [Bildiri: PS-121]

Yenidogan Donemi Disi Saghkl Cocuklarda Normal Immiinoglobulin Diizeyleri

Ozan Sahin?, Ozlem Aydemir2, Oner Ozdemir3

1sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, SAU EAH, Sakarya
2Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Mikrobiyoloji ABD, SAU EAH, Sakarya

3Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji-immiinoloji BD, SAU EAH, Sakarya

Giris: Spesifik immun sistemin énemli bir elemani olan immunoglobulinler antijenlere karsi plazma
hiicrelerinde Uretilen spesifik globulinlerdir ve antijenleri ile birlesme 6zelligine sahiptirler.

Amag: Bu calismada amacimiz, yenidogan donemi disi saglikli gocuklarda normal immiinoglobulin dizeyleri
arastirmaktir.

Yéntem: Calismamizda Sakarya Universitesi Egitim ve Arastirma Hastanesi’ne basvuran 200 adet 1ay-18 yas
arasi saglikh bilinen kronik bir hastalik 6ykisU, enfeksiyon sliphesi konjenital hastalik ve anomali olmayan
saglikli cocuklarda IgG, IgA ve IgM dederlerinin belirlenmesi ve Tlrk gocuklarinda normal immunglonulin
degerlerinin saptanmasi planlanmaktadir. Calismaya katilan gocuklardan alinan ven6z kan numuneleri bir adet
jelli tdp ile Tibbi Mikrobiyoloji Laboratuvarinda 5000 devirde 10 dakika santrifij edilip, serum kismi ayrilarak
S. BNII (S. Diagnostics, Germany) cihazinda, nefelometrik yontemle galisiimistir.

Bulgular: Calismamiza dahil edilen 200 gocuk yas gruplarina gére 10 gruba ayrilmistir. Yas gruplarina gore
elde edilen veriler %95 referans araligi olacak sekilde alt ve st sinirlar: 1-3 ay IgG:45-677mg/dl, IgA:4-36
mg/dl, IgM:2-63 mg/dl bulunmustur. 4-6 ay 1gG:141-825, IgA:-6-53, IgM:11-89 bulunmustur. 7-12 ay
1gG:236-972, IgA:-6-72, IgM:19-114 bulunmustur. 13-24 ay IgG:328-1118, IgA:-4-93, IgM:26-138
bulunmustur. 25-36 ay 1gG:419-1261, IgA:2-119, IgM:31-161 bulunmustur. 3-5 yas IgG:507-1402, IgA:13-
149, IgM:35-181 bulunmustur. 6-8 yas 1gG:592-1539, IgA:29-184, IgM:36-199 bulunmustur. 9-11 yas
1gG:673-1673, IgA:52-226, IgM:35-215 bulunmustur. 12-16 yas 1gG:749-1802 mg/dl, IgA:82-275 mg/dI,
IgM:30-228 mg/dl bulunmustur.

Sonug: Sadlikli gocuklarda immitinoglobulin degerleri farkl yerlerde ve kliniklerde ilkemizde gok az sayida
galisilmis olup, tlkemize ait verilerin elde edilmesi immun yetmezliklerin tani konulmasi, takip ve tedavi
endikasyonu acisindan énem arz etmektedir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, Immiinoglobulin, Saghkl cocuk
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[Abstract:0114] [Bildiri: PS-122]

LRBA ve CTLA4 Eksikliklerinde TCR ve BCR Repertuvarinin Arastirilmasi

Umran Aba?, Canberk Ipsir!, Melisa Kaya!, Damla Pehlivan!, immiin Repertuvar Konsorsiyumu?, Baran Erman!
1Hacettepe Universitesi Can Sucak Laboratuvari

2Diger

Giris

Primer immiin yetmezlikler (PiY) enfeksiyonlara yatkinlik, immiin disregiilasyon ve malignite gibi genis bir
klinik spektrumda karsimiza gikan genetik hastaliklardir. Primer immin yetmezliklerin bir alt grubu olan
immin disregilasyon hastaliklar immin yetmezliklerin tanisinda enfeksiyonlara yatkinlik kadar énemli bir
bulgu olarak kabul edilmektedir. Son yillarda bu hastaliklarin molekiler temellerinin ve mekanizmalarin
aydinlatilmasi ile hedeflenmis tedavilerin de kullanilmasi hiz kazanmistir. T ve B hiicre reseptér repertuvarinin
belirlenmesinin, hem saglikta hem im(in sistemi etkileyen pek gok farkli hastalikta, adaptif immun
mekanizmalarin calisma prensiplerin anlasiimasinda anahtar rol oynayacadi diisiinilmektedir. Immiin
repertuvarin belirlenmesi asilama, immunoterapi, hastaliin tanisinda kullanilabilecek biyobelirtegler, tedaviye
klinik yanit ve kisisellestirilmis tedavilerin diizenlenmesinde énemli bulgular saglayabilir.

Yéntem ve Hastalar

Calismaya genetik olarak tanisi koyulmus 7 LRBA ve 5 CTLA4 hastasi dahil edilmistir. Hastalarin periferik
kanindan elde edilen RNA 6rneklerinde TCR, BCR repertuvar yeni nesil dizileme ile belirlenmistir.

Bulgular

Her iki hastalik grubunda da hem CD4+ hem CD8+ T hiicrelerde immun repertuvarin saghkli kontrollere (5
ornek) gore kisith, essiz klonotip sayilarinin diisik, CDR3 bdélgesinin uzunluklarinin kigik ve essiz klon
sayllarinin toplam repertuvara orani distk bulunmustur. Bu distklik 6zellikle CD8+ T lenfositlerde daha
belirgin olarak gézlemlenmistir.

Tartisma

CTLA4 yolaginin VD] rekombinasyonu sirasinda timik epitel hiicreler tarafindan antijen sunulmasi
mekanizmasinda rol oynadigi fare ve insan modellerinde gosterilmistir. Buna bagli olarak hastalarda da immin
repertuvarin kisith bulunmasi literatiirde ilk defa gdsterilen énemli bir bulgu olarak karsimiza gikmaktadir.
Hasta sayisinin artirlmasi ile galismamiz devam etmektedir. Daha blytlk bir hasta grubunda sonuglarin
gosterilmesi, immiun disregtlilasyon hastaliklarinin mekanizmalarinin anlasilmasinda ve yeni tedavi
ybéntemlerinin belirlenmesinde dnemli bir yol gdsterici olacaktir.

Anahtar Kelimeler: immiin disregiilasyon, immiin repertuvar, RNA dizileme

Hastalarin immiin repertuvar biyoinformatik analizleri
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CTLA4 hastalarinda CD4+ T hiicre immiin repertuvari. Soldaki grafikler hastalardaki repertuvar ¢esitliliginin
saglikli kontrollere gore oramni, sagdaki grafikler ise ortak, essiz klonotip sayilarinin toplam repertuvara
orammi gostermektedir. A. CTLA4 CD4+ T hiicreler B. CTLA4 CD8+ T hiicreler C. LRBA CD4+ T hiicreler D.
LRBA CD8+ T hiicreler
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[Abstract:0116] [Bildiri: PS-018]

Mediastinal Kitle ile prezente olan LRBA eksikligi saptanan bir olgu

Sezin Naiboglul, Selami Ulas!, Isilay Turan!, Mehmet Halil Celiksoy?, Pinar Gokmirza Ozdemir!, Safa Baris?,
Cigdem Aydogmus?

{stanbul SBU Basaksehir CGam ve Sakura Sehir Hastanesi

2Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris

LRBA (lipopolysaccharide (LPS)-responsive beige-like anchor) genindeki mutasyonlar otoimmuinite,
lenfoproliferasyon ve hiimoral badisiklik eksikligi sendromuna neden olur. Biz bu yazida mediastinal kitle ile
prezente olan LRBA eksikligi tanisi koydugumuz ve abetasept basladigimiz olgumuzu sunuyoruz.

Olgu

6 yasinda kiz hasta agamaglobulinemi nedeniyle tarafimiza basvurdu. G3P3 anneden 2. cocuk olarak 3560 gr
dogan hastanin bilinen Kronik ITP tanisi mevcuttu. Sik tekrarlayan otit ve ishal 6yklsl olan hasta 3 ay 6nce
sol dizde sislik sikayeti ile gocuk romatoloji tarafindan takip edilmis. Reaktif artrit distinilen hastanin
sikayetleri NSAII sonrasinda gerilemis. Fizik muayenesinde ates, takipne, hiriltili solunum mevcuttu. Batin
muayenesinde dalak kosta altinda 10 cm palpabildi, hepatomegalisi yoktu. Supraklavicular ve posterior
servikalde 15x15 mm lenfadenopati vardi. Cekilen akcider grafisinde mediastende yer kaplayici lezyon olan
hastanin Kontrastli Toraks BT'sinde mediastinal 3 cm boyutunda patolojik lenfadenomegaliler ve her iki
akcigerde yaygin nodiller saptandi. Laboratuvar tetkiklerinde immunglobdulinleri gok dustikti. Lenfosit alt grup
analizinde B hiicrelerinde hafif diistikliik vardi. On planda lenfoproliteratif hastalik? Lenfoma? diisiiniilen
hastanin kemik iligi aspirasyonunda ALL paneli negatifti. Mediastinal lenf nodundan yapilan Tru-cut ve
eksizyonel biyopsilerde immunohistokimyasal bulgulara gére 6n planda "atipik parakortikal hiperplazi ve eslik
eden atipik-immunoblastik proliferasyon" ile uyumlu bulgular mevcuttu. Otoimmin hastalik 6yktss, hiimoral
bagisikhdinin dusutk olmasi ve lenfoproliferatif hastalik olmasi tzerine hastadan LRBA protein ekspresyonuna
bakildi. Genetik analizde CSF2RB geni heterozigot ve LRBA geninde homozigot mutasyon saptandi. LRBA
protein eksikligi tanisi konulan hastaya abetasept baslandi.

Sonug:

Farkli sistemlere ait hastalik belirtileri ile immUn disregllasyon ve/veya immiin yetmezlik birlikteligi olan bir
hastada ayirici tani olarak LRBA eksikligi daima akilda tutulmaldir.

Anahtar Kelimeler: otoimmun hastalik, B hiicre yetmezligi, lenfoproliferatif hastalik, immindisregilasyon,
abetasept

tablo-1
Tablo 1 Laboratuvar Bulgulan
Tam kan sayimi Referans aralily
Lokosit:0470 (6000-17500)
Hemoglobin:7,6 gr/dl (10,5-13,5)
Trombosit:306000 { 150000-400000)
notrofil:5630 (1500-5500)
Lenfosit:2680 ( 4000-10000)

Immunglobulin profili

Referans araligi

1gG:0,41 mg/dl (463-1006)
IgA: Omg/dl (17-869)
1gM:0,23 mg/dl (46-159)
IgE:0,2 mg/dl
Lenfosit alt gruplan Lenfosit % Referans arali
cD3 84 (51-79)

‘4 S — ah  (2648)
D8 34 {57-81)
D19 8.4 (10-27)
CD16-56 17.08 (8-28)

| CD4+CD31+CD45RA 17.06 (58-88)
CD19+HLA-DR 17.93 (17-31)

Hastanin Laboratuvar Bulgular
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[Abstract:0118] [Bildiri: PS-019]

Agir Atopik Dermatit ve Hipogammaglobulinemi ile Seyreden PIK3CG Eksikligi

Melisa Kayal, Baran Erman?, Canberk Ipsir!, Damla Pehlivan!, Umran Aba?, Kezban Iipek Demir?, Betiil
Karaatmaca?, Ayse Metin?2

1Hacettepe Universitesi Can Sucak Laboratuvari

2Saglik Bilimleri Universitesi Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Alerji Immiinoloji Balimi

Giris

PI3K-AKT-mTOR yoladi insanda, hicre aktivasyonu, farklilagsmasi ve blylumesi gibi birgok hiicresel siirecte yer
alan 6nemli bir dlizenleme mekanizmasidir. PIK3CG eksikligi tekrarlayan enfeksiyonlar, sitopeni/lenfopeni,
eozinofili, splenomegali, lenfadenopati, HLH benzeri hastalik ve hipogamaglobulinemi ile karakterize bir immin
yetmezliktir. Gunimuze kadar literatlirde sadece iki hasta tanimlanmistir. Calismamizda homozigot, missense
PIK3CG varyantina bagh siddetli atopik dermatit, coklu gida alerjisi, hipereozinofili ve hipogammaglobulinemisi
olan yeni bir hasta tanimlanmistir.

Vaka ve Yontem

7 yasinda, anne baba akrabalidi olan, ilk olarak klinige 6 aylikken diyetine st Grlnleri eklenmesi ile ortaya
¢ikan ylzde egzama ve plrilan cilt apseleri ile bagvuran hastada anafilaksi ve enfeksiyon dykusi yoktu.
Serum IgG (450 mg/dl) ve IgM (59 mg/dl) dederleri dislk, total serum IgE ise yliksek (585 IU/ml) bulundu.
Can Sucak Translasyonel Immiinoloji Arastirma Laboratuvari’nda gergeklestirdigimiz tim ekzom dizileme
sonucunda PIK3CG geninde homozigot bir varyant saptandi (c.2159A>G p.Tyr720Cys). Yapilan fonksiyonel
arastirmalar ve sonuclari sekillerde yer almaktadir.

Bulgular

Hastada bulunan varyant proteinin PIK sarmal domainini etkilemektedir. Missense mutasyonun hastadaki
fonksiyonel etkisini kanitlamak igin yapilan testlerde T hiicre aktivasyonunun ve pAKT yolaginin defektif
oldugu gosterilmistir. NFKB yoladi ise saglikli kontrole gére normal saptanmistir.

Tartisma

Cok nadir goérulen PI3Ky eksikliginde etkilenen immiin mekanizmalarin, yolagin dogasina bagh olarak fazla
olmasi, hastaligin karakterizasyonunu zorlastirmaktadir. Bu nedenle yeni hastalarin tanimlanmasi hastaligin
dodasi ve klinik 6zelliklerin belirlenmesi igin énemlidir. Burada tanimladigimiz hastanin fonksiyonel testleri ve
hipogammaglobulinemi, eosinofili gibi bulgulari daha 6nce tanimlanan hastalarla benzerlik gosterse de agir
atopik dermatit daha 6nce tanimlanan hastalarda bulunmamaktadir. Bu durum agir sistemik inflamasyonla
seyreden PIK3CG eksikliginin klinik fenotipinin karakterizasyonu igin 6nemli bir bulgudur.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlikler, antikor eksiklikleri, PIK3CG eksikligi
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Hastada Yapilan Fonksiyonel Testler
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[Abstract:0119] [Bildiri: PS-020]

infantil Donemde Tani Konulan Tip 1 Lokosit Adezyon Defektli Olgu

Fatih Sultan Mehmet Kog?!, Hakan Kot?, Hilal Karabag Citlak!, Nur Kevser Ozyurt?, Kilbra Adanur Saglam3,
Gokge Pinar Reis?, Erol Erduran4, Mustafa Yavuz Kéker®, Ayberk Tlrkyilmaz3, Fazil Orhant

1Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Trabzon

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagli§i ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Trabzon
3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Bilim Dali, Trabzon

4Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dal, Trabzon

SErciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Immunoloji Bilim Dali, Kayseri

Giris: Lokosit Adezyon Defekti (LAD), I6kositlerin adezyon, migrasyon, kemotaksis ve ekstravazasyonunda rol
alan molekdllerin eksikliklerine bagh gelisen bir hastaliktir.

Olgu: 7 aylik erkek hasta beyaz kiire yiiksekligi ile bagvurdu. Ozgecmisinden; 40 haftalik, 3200 gr, C/S ile
dogdugu, dogumdan sonra emmeme sikayetiyle yapilan tetkiklerinde enfeksiyon duslnulerek yatirildigi,
taburculuk sonrasinda emmeme ve atesin yinelemesi izerine menenjit siphesiyle tedavi edildigi 6grenildi.
Takibinde beslenememe ve ates sikayeti ile tekrar basvuran hasta, Uriner sistem enfeksiyonu tanisiyla 3. kez
yatirilarak 21 gin tedavi almisti. Sebat eden beyaz kiire ytksekligi ile gocuk hematoloji bilim dah tarafindan
dederlendirilip poliklinigimize yonlendirilmisti. Hastanin yenidogan ¢ykisinde gébek kordonu 20. glinden
sonra dismus ve akintisinin devam etmesi nedeniyle gocuk cerrahisi tarafindan midahale edilmisti. Ayrica
ilerleyen déonemde sag bacak arkasinda ve sol kulak arkasinda da apse nedeniyle antibiyotik tedavisi almisti.
BCG skari mevcut olup asidan sonra sislik oldugu, yaklasik iki ay stirdigi ve akinti olustugu 6grenilmisti. Anne
ve baba arasinda 2. derece kuzen evililigi mevcuttu. Sag bacakta iyilesmis apseye ait skar izi vardi. Beyaz
kire sayisi 25.770/mm3, mutlak noétrofil sayisi 8.460/mm3, mutlak lenfosit sayisi 14.940 mm3, mutlak
eozinofil sayisi 690/mm3, IgA: 0.23 g/L, IgM: 0.68 g/L, IgG: 6.11 g/L, IgE: 44.4 kU/L idi. Beyaz kiresinin
israrh ylksek seyretmesi (izerine trimetoprim -sufametoksazol profilaksisi baslandi. Flow sitometrik
galismasinda CD11b ve CD18 de ekspresyon kaybi izlendi (Resim 1). LAD 1 geninde ITGB2 geninde homozigot
mutasyon saptandi.

Sonug: Lokositoz, gébek kordonunun geg dismesi, BCG bolgesinde ve diger viicut bdlgelerinde apse, akinti
gibi durumlar gozlendiginde akrabalik da var ise mutlaka |6kosit adezyon bozukluklari akla getirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: gocuk, immin yetmezlik, |6kositoz, |6kosit adezyon defekti

Resim 1.

L LS ETrSiine

CD11bve CD]8 de e bresyon kaybi
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[Abstract:0120] [Bildiri: PS-021]

inflam__atuar Bagirsak Hastaligi Tanili Bir Olguda RIPK1 Eksikligi
Cansu Ozdemiral, Saliha Esenboga, Ismail Yaz, Deniz Gagdas, Ilhan Tezcan
Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immiunoloji B&IGmuU

Giris

RIPK1(receptor-interacting protein kinasesl) inflamasyon, apoptotik ve nekropitotik hiicre 6limunt kontrol
eden hicre ylzey reseptorleri TNFR1,TLR3,TLR4'ten gelen sinyal iletimini saglayan protein kompleksinde yer
alan bir molekuldur.RIPK1 eksikliginde T ve B hicrelerinin farklilasmasi bozulur, inflamasyonda artis olur ve
badirsak epitel hlicrelerinde TNFR1 aracili hiicre 6limine yanit bozulur(1). Cok erken baslangich inflamatuar
bagirsak hastaligi(iBH) ile basvurmus ve RIPK1 eksikligi saptanmis olan bir olgu sunulmustur

Olgu

Cok erken baslangicli IBH tanisi ile izlenen erkek hasta, 4 yasinda iken altta yatan Primer Immiin
Yetmezlikler(P1Y) agisindan danisildi. 6 aylikken kanli-mukuslu ishal ve kilo kaybi sikayeti baslayan hasta, 11
aylikken kolonoskopi ile dederlendirilmis; kolon mukozasinda atlamali tutulum ve zimba deligi gériiniim
saptanmis ve cok erken baslangich IBH tanisi ile mesalazin ve azatioprin tedavileri baslanmisti.Tedavi altinda
sikayetleri kontrol altinda olan hastanin anne-baba arasinda akrabalik yoktu, dedesinde Uulseratif kolit tanisi ile
izlemdeydi. Fizik muayenesinde seboreik dermatit disinda patolojik bulgu saptanmadi.Imminolojik
dederlendirmesi Tablo 1’de verilmistir.Tim ekzom dizileme ile degerlendirilen hastada RIPK1 geninde
heterozigot c.1626delA, p.A543fs*15 varyant saptandi.

Tartisma

RIPK1,TNFR1, XIAP,A20, OTULIN,LUBAC, kaspaz-8'i iceren hiicre 6limuU dizenleyici genlerdeki mutasyonlar
otoimmiinite ve otoinflamasyonla seyreden PiY’e neden olur. Tekrarlayan ates, enfeksiyon, artrit/artralji,
miyalji, cilt lezyonlari, ishal ve hepatosplenomegali ortak klinik bulgular arasinda yer alir(2).RIPK1 eksikligi
olan farelerde inflamasyonda artis ve intestinal epitelde hiicre 6limiinde bozulma nedeniyle perinatal
dénemde agdir kolit gelistigi ve &ldiikleri gériilmistir.Hastalarda iBH patogenezinden IL-10'da azalma ve IL-
1b’de artma sorumlu olup, anti-IL-1b ile hedeflenmis tedavi mimkun olabilir. Literattirde kemik iligi
transplantasyonu ile IBH bulgulan diizelen bir hasta bildirilmistir(3).Cok erken baslangigli IBH'li hastalarin PIY
agisindan dederlendirilmesi hedeflenmis tedavilerin kullanimini mumkun kilabilir.

Anahtar Kelimeler: RIPK1, otoinflamasyon, Primer Immiin Yetmezlik

Tablo 1: Hastamin immiinolojik parametreleri

Hacta deserleri Referanc araliklari
Tam kan cavimi
Hhis/dl) 121 11 5-1A
RK (/mm?3) 5200 450N-1350N
MNS (/mm?3) 2400 1500-0NN
MIS (/mm?) 2000 150N-6RNN
Tromhaocit(/mm?2) 217 0NN 150 NNN-400 NNN
CRP (mgo/dl) 2N Nn-Nn 8
Sedimentasvan (mm/<aat) 7R n-20
Immiuinnslahiilinler (mo/dl)
oA 121 57-72
loeG RRA 745-1R0N4
Io 138 7R-2A1
Total IoF (kl1/1) 4 57 1 -1AK
I enfagit alt sriinlar (%/ mutlak <awvilar)
cn3 7% / 1560 (56-75)/ (1400-3700N)
cna 46 /920 (2R-47) / (700-2200)
CNR 27/ 540 (16-20) / (490-12300)
CD1A+5A 5/100 (04-17) / (120-720)
cNn19 14/ 780 (14-23) / (aN- 140N\
C2 Knmnleman {R 79-152
C4 Knmnleman 22 1R-38R
NRT %100
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[Abstract:0122] [Bildiri: PS-123]

Griscelli Tip 2 Sendromlu Cocuklarda Hemofagositik Lenfohistiyositoz: Genetik,
Laboratuvar Bulgulari ve Tedavisi

Mahir Serbes?, Ezgi Cay?, Ahmet Sezer!, Veysel Karakulak?, Nilgiin Bahar Teker?, Dilek Ozcan?, Derya Ufuk
Altintas!

1Cukurova Qniversitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Adana

2Cukurova Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Adana

Giris: Griscelli sendromu tip 2 (GS2), RAB27A genindeki patojenik varyantlarin neden oldugu ve kismi
albinizm, immiin yetmezlik ve epizodik hemofagositik lenfohistiyositoz (HLH) ataklarina neden olabilen
otozomal resesif nadir bir hastaliktir.

Amag: GS2'ye sekonder HLH gelisen hastalarin tani ve tedavi yontemleri konusundaki deneyimlerimizi
paylasmayi amagladik.

Metod: Cukurova Universitesi'nde 2017-2022 déneminde HLH tanisi konulan ve tedavi edilen GS2'li gocuk
hastalar retrospektif olarak inceledik.

Bulgular: 5 yilda GS2 tanisi konulan 15 hastanin 11'inde HLH (73.3%) gelisti. HLH gelisen hastalan
inceledigimizde; ortalama tani yasi 29,3 aydi ve ilk basvuru bulgusu olarak 8 (%72,7) hastada HLH, 1 (%9)
hastada MSS (merkezi sinir sistemi) tutulumu ve 2 (%18,1) hastada tekrarlayan ategli hastalik sikayeti

mevcuttu. 4 hastanin (36.3%) aile dyklisinde 1.derece akrabalik mevcuttu. RAB27A genindeki c.514_518del

frameshift mutasyon en sik saptanan mutasyon (n:6, 54.4%) olup, MSS tutulumu olan ve/veya vefat eden
tim hastalarimizda bu mutasyon mevcuttu (Tablo 1). Tedavide HLH-2004 protokold kullanildi. HLH aktif

fazinda tiim hastalara intravenéz immiinoglobulin (IVIG) ve kortikosteroid tedavisi uygulandi. 5 hastamiza kék

hiicre nakli (KiT) uygulandi ve hepsinde remisyon izlendi. HLH tedavisinden iki hafta sonra ferritin ve CRP
seviyelerinde istatistiksel olarak anlaml bir duisus ve fibrinojen dederlerinde 6nemli bir artis saptandi. KIT
uygulanamayan 6 hastadan 3G (2'sinde MSS tutulumu+) izlemde vefat etti (Tablo 1).

Sonug: HLH, Griscelli hastalarinin ilk belirtilerinden biri olabilir. Ferritin, fibrinojen ve CRP tedaviye yanitin

dederlendirilmesinde belirteg olarak kullanilabilir. MSS tutulumu ve cc.514_518del homozigot mutasyonu kot

prognozla iliskili olabilir. HSCT bu hastalarda en 6nemli tedavi segenedidir.

Anahtar Kelimeler: Griscelli sendromu tip 2, Hemofagositik Lenfohistiyositoz, KiT, tedavi, prognoz

Griscelli tip 2 sendromlu ¢ocuk hastalarin klinik ve laboratuvar ézellikleri

Tam Tani ve

Hasta ~. . RAB27A Protein HLH Basvuru MSS .
Cinsiyet — et e yasi KIT Prognoz

no mutasyonu degisikligi arasi semptomu  tutulumu

(ay) suire
1 E ex2-5del - 3 - HLH N P S
2 K ND ND 60 2 RFH N P S
3 E c.514 518del p.Q172Nfs*2 12 - HLH N P S
4 K €.550C>T p.Argl48Ter 6 - HLH N P S
5 E c.514 518del p.Q172Nfs*2 3 - HLH P P S
6 K c.148delA p.R50Kfs*35 137 108 RFH N N S
7 E €.454G>C p.Al152P 4 - HLH N N S
8 K c.514 518del p.Q1l72Nfs*2 7 - HLH N N E
9 E c.514 518del p.Q172Nfs*2 12 - HLH N N S
10 K c.514 518del p.Q1l72Nfs*2 72 2 MSS P N E
11 E c.514 518del p.Q1l72Nfs*2 7 - HLH P N E

E Erkek, K Kiz, HLH Hemaphagocytic Lymphohistiosis, KIT Kok hiicre nakli, RFD Rekuren
febrile hastalik, MSS Merkezi sinir sistemi, N Negatif, P Positif, S Sag,yasiyor, E Exitus, ND

Tespit edilmedi
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[Abstract:0123] [Bildiri: PS-022]

Geg Baslangigh ADA Eksikligi Tanili Hastada Akraba Disi Dondrden Azaltilmis Yogunluklu
Hazirlama Rejimi ile Basarili K6k Hiicre Nakli

Figen Celebi Celik!, Ozgen Soyéz?, idil Akay Haci!, Mehmet Sirin Kaya!, Ayca Demir!, Berna Uzunoglu!, Aysen
Turedi Yildinnm2, Hiseyin Onay3, Salih G6zmen#, Nesrin Glilez!, Ferah Genel!

1SBU Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Editim Arastirma Hastanesi, Cocuk Iimmiinolojisi ve Alerji
Hastaliklari Bilim Dali, Izmir

2Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglhgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Hematoloji Bilim Dall,
Manisa

3Multigen Genetik Hastaliklar Dederlendirme Merkezi, Izmir

4Izmir Katip Celebi Universitesi, Cocuk Hematoloji Bilim Dali, SBU Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve
Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Kemik Iligi Nakil Unitesi, izmir

Bu bildiride akut baslangigh otoimmiin sitopeni ile basvuran, persistan lenfopeni, ilimli hipogamaglobulinemi,
otoimmuin tiroiditi ve G6PD enzim eksikligi olan 4 yasinda bir erkek hastayi sunmay! amacladik. Hastada
detayl arastirmalarin ardindan, Adenozin Deaminaz (ADA) eksikligine neden olan yeni bir bilesik heterozigot
ADA gen mutasyonu tespit ettik. Enzim replasman tedavisi (ERT) ve ardindan uygulanan azaltiimis yogunluklu
hazirlama rejimi ile akraba disi dondérden hematopoetik kdék hicre nakliyle (HKHN) basarili immitnolojik ve
metabolik iyilesme saglandi. ADA eksikligi, 6zellikle lenfositler ve diger sistemler (zerinde etkili olan toksik
metabolitlerin hiicre icinde birikmesi ile sonuglanan otozomal resesif bir primer immn yetmezliktir. ADA
eksikligi genellikle bebeklik doneminde erken baslangigli ve agir kombine immun yetmezlik klinidi ile ortaya
ciksa da, hastamizda oldugu gibi nadiren hafif klinik ile geg/gecikmis baslangigli olabilir. Kiiratif tedavide, gen
tedavisine ulasamayan hastalar igin HLA identik akraba dondérden hazirlama rejimi olmadan uygulanan HKHN,
uygun donéri olmayanlarda ise enzim replasmanina devam edilmesi 6nerilir. Hastamizin ilging yoni akrabalik
olmaksizin yeni mutasyonlu bilesik heterozigot mutasyonun saptanmasi ve akraba disi donérden azaltilmis
yodunluklu hazirlama rejimi uygulanarak yapilan HKHN ile immunolojik diizelmenin saglanmasidir. Ayrica
hastamizin ikincil kazanci kék hiicre nakli ile G6PD enzim eksikliginin diizelmesidir.

Anahtar Kelimeler: Adenozin Deaminaz Eksikligi, Enzim replasman tedavisi, Hematopoetik kok hticre nakli,
HKHN

[Abstract:0126] [Bildiri: PS-124]

Konjenital Notropenili Hastalarin Demografik, Klinik, Laboratuvar ve Genetik
Ozelliklerinin Incelenmesi

Canan Caka!, Ibrahim Cemal Maslak3, Nidanur Sinanoglu2, Damla Nur Ergenoglu2, Hacer Neslihan Bildik?,
Saliha Esenbogal, ilhan Tezcan?, Deniz Nazire Ayvaz!

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immunoloji Bilim Dal

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi

3Sileyman Demirel Universitesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim dali

Giris

Adir konjenital nétropeniler hematopoezin bozuldugu bir grup kalitimsal hastaliktir. Endoplazmik retikulumda
artmis stres ve myeloid hticrelerin apoptozu, transkripsiyon faktérlerinin ekspresyonunda kontrolstzlik, G-
CSFR sinyal iletiminin bozulmasi gibi mekanizmalarla granilositlerin farklilasmasi bozulur ve kronik agir bir
notropeni olusur. Bu hastalarda yenidogan doneminde baslayan otit, cilt enfeksiyonlari, pnémoni, derin
apseler, septisemi, jinjivit ve periodontit gortlebilir.

Amag ve Yontem

Bu calismada 2002-2022 yillar arasinda Pediatrik immunoloji bélimiinde takip edilen hastalar dahil edilmistir.
Calisma ile hastalarin demografik ve klinik 6zellikleri, genetik tanilari, eslik eden hastaliklari, uygulanan
tedavileri, izlemdeki enfeksiyonlar ve uzun dénem komplikasyonlarini incelemeyi amagladik.

Bulgular

Calismaya dahil edilen toplam 91 hastanin 52'si (%57,1) erkekti, ortanca tani yasi 9 (4.5-22) aydi. Akrabalik
dykiisi %53.8 oraninda pozitifti, %20.8'inde aile dykiisii pozitifti. En sik 3 bagvuru sikayeti: otit/USYE
(26,%29.5), oral aft(23,%26.1), cilt enfeksiyonlari (21,%23.1)) idi. Altmis bir hastaya genetik inceleme
yapildi, 53 hastada (%58.2) mutasyon saptandi. Bunlardan en sik saptananlar, HAX-1(24), ELANE (8),
G6PC3(3), VSP45 (2) idi. Hastalarin %73l ylksek doz G-CSF(5 mg/m2’den yliksek), %16,9'u dusik doz G-
CSF ile tedavi edilmisti. 10 hastaya HKHN yapildi. izlemde en sik ortaya cikan komplikasyonlar: dental
sorunlar(42 ), osteoporoz(15), blytme geriligi(14), malign transformasyon (MDS(5), ALL/AML (2), Hodkin
lenfoma (1), tiroid neoplazisi (1)), HFS(3). izlemde 7 hasta eksitus oldu.

Sonuglar ve Tartisma

Konjenital nétropeni nedeniyle izlenen hastalarda uzun sireli izlem, tedavi yanitinin takibi takipte ortaya
cikabilecek komplikasyonlarin dnlenmesi ve HKHN karari igin kritik 6neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital nétropeni, malignite, komplikasyonlar
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Hastalarin izlemde gecirdigi enfeksiyonlar

Hastalarin demografik ve klinik 6zellikleri

Hasta savisi. n 91

Erkek. n(%) 52(%57.1)
Yas. medvan (IOR) 14 (7.5-21) vil
Tant vast (medvan) (IOR) 9 (4.5-22) av
Akrabalik.n(%) 49 (%59)
Aile dvkisiin (%) 19 (%22.9)
Mutlak nétrofil savisi. medvan (IOR) 200 (100-500)/uL
Tedavi n(%)
Antimikrobival proflaksi 21(%23.6)
Diisiik doz G-CSF(<=5 ma/m2) 15 (%16.9)
Yiiksek doz G-CSF (>5 ma/m2) 65 (%73)
IVIG 9 (%10.1)
HKHN 10 (%11.2)
Komplikasvonlar n(%)

Dental problemler 42 (%48.3)
Biiviime geriligi 14 (%16.1)
Osteonoroz 15 (%17.2)
Malianansi 9 (%12.5)
MDS 5 (%10.3)
Losemi 2 (%1.7)
Hodakin Lenfoma 1(%1.7)
Tiroid malign neonlazmi 1(%1.7)
Digerleri

Adrenal vetmezlik 2(%3.4)
Bronsiolitis obliterans 1(%1.7)
Eksitus 7(%7.8)
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[Abstract:0127] [Bildiri: PS-023]

Rbck-1 (Hoill) Gen Defekti Saptanan Iki Olgunun Klinik Ve Laboratuvar Bulgulari

Ozge Tirkyillmaz Ucar, Sibel Kaplan Sarikavak, Sezin Naiboglu, Isilay Turan, Selami Ulas, Ilke Yildirrm, Nermin
Kapgl, Glilsah Kalay, Serdar Al, Mehmet Halil Celiksoy, Pinar Gékmirza Ozdemir, Cigdem Aydogmus

Saghk Bilimleri Universitesi Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Alerji ve immunoloji
Klinigi,Iistanbul, Tirkiye

GIRIS: Poliglukozan viicut miyopatisi-1 (PGBM1) RBCK1 genindeki (OMIM610924) homozigot veya bilesik
heterozigot mutasyondan kaynaklanir. PGBM1, cocukluk gaginda baslayan ilerleyici proksimal kas zayiflidi ile
karakterize otozomal resesif bir hastaliktir. Hastalarda dilate kardiyomiyopati gelisir. Daha nadiren ciddi
immin yetmezlik ve otoinflamasyon bulgusu gelisir. RBCK-1 gen mutasyonuna sahip iki olguyu sunuyoruz.
OLGU-1: Anne babasi 1.derece akraba olan, 6 yas erkek hasta; son 3-4 aydir ayda 1-2 defaya varan lenf nodu
sisligi- ¢.noroloji tarafindan miyopati tanisiyla takip edilmesi, abisinde PHT, dilate kardiyomyopati nedeni ile
vefat 6yklisli, nGromotor retardasyon ve blylume gelisme geriligi olmasi Gizerine yapilan tiim eksom analizinde
RBCK1 geninde c.1054C>T (p.Arg352Ter) varyanti homozigot olarak saptanmis,eslik edebilecek
immunyetmezlik acisindan yénlendirilmisti. Immiinolojik dederlendirmesinde sinirda lenfopeni, RTE ve CD
19/27 + IgD- hucrelerinde duslklik mevcuttu. Kardiyak dederlendirmesinde 6zellik yok. Hastanin takibi
multidisipliner olarak devam etmektedir.

OLGU-2: 4 yas erkek hasta son 1 yildir tekrarlayan sol dizde sislik,2-3 glin siiren topallama sikayeti ve kas
guclinde kayip nedeni ile Ortopedi BD tarafindan tetkik edilmis. Sinovit dlisilmus, tekrarlayan atesleri oral
aftlari olmasi nedeni ile romatolojiye yonlendirilmis. 2.dereceden akraba evliligi mevcut.Otoinflamatuar
panelde RBCK1 geninde c.1054C>T (p.Arg352Ter) varyanti homozigot olarak saptanmis olup tarafimizca
takibe alinmistir. Immiinolojik parametrelerinde 6zellik saptanmadi.EMG de myopati bulgusu yok.Kardiyak
dederlendirmesinde 6zellik yok.Hastanin ilgili branslarca takip ve tedavisi devam etmektedir.

Sonug: Altta yatan genotip bilindiginde, miyopatinin, genetik sendromun bir parcasi olma olasiligi daha
ylksektir. Bu durum, karmasik nérogenetik hastaliklarda yeni nesil siralama tekniklerinin klinik yararliligini bir
kez daha vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: RBCK1, HOIL1, dilate KMP, poliglukozan

Hastalarimizin klinik ve laboratuvar bulgulari
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[Abstract:0128] [Bildiri: PS-125]
Primer Immiin Yetmezlikli Cocuklarda Intravenz immiinglobulin Tedavisinin Yan
Etkileri: Tek Merkez 10 Yillik Deneyim

Murat Ozer, Seher Tekeli, Selcuk Dodan, Sema Cetin, Ridvan Selen, Caner Aytekin
Dr. Sami Ulus Cocuk Saglidi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiunoloji-Alerji Klinigi,
Ankara

Giris-Amag: Intravenéz immiinglobulin (IVIG) primer immin yetmezliklerde (PiY) yerine koyma tedavisi
olarak kullanilmaktadir. Guvenli bir tedavi olarak kabul edilse de, cogunlugu hafif ve gegici 6zellikte olan yan
etkilerin (YE) gorilme sikligi %1-81 arasinda dedismektedir. Bu calismada IVIG tedavisi alan PIY'li cocuk
hastalarda olusan YE'lerin siklik ve 6zelliklerinin belirlenmesi amaglanmistir.

Gerec-Yontem: 01.01.2012-31.12.2021 tarihleri arasindaki 10 yillik slirecte hastanemiz cocuk immidnoloji
klinigine bagvuran ve PIY tanisi alan 0-18 yas grubu hastalar calismaya dahil edilmistir. 69 PIY hastasina
uygulanan 2025 IVIG inflizyonu galisma kapsaminda incelenmistir. YE'ler ortaya ¢ikis siiresine gére;“erken
(inflizyon sirasinda, 0-6 saat)”, “gecikmis (inflizyondan sonra, 6 saat-1 hafta)” ve “geg (infiizyondan 1 hafta
sonrasl)” olarak; siddetine gore ise “hafif”, “orta” ve “agir” olarak siniflandirilmistir.

Bulgular: Hastalarin tanilari tablo 1’de sunulmustur. Hastalarin %40.6'sinda ve infiizyonlarin %8.9’unda en az
bir YE gdzlendi. Arastirmada gériilen YE'lerin tamami hafif-orta siddetteydi. Inflizyonlarin %3.5'inde erken
dénem, %5.4'lde ise gecikmis dénem YE gorildi. Geg donem YE gorilmedi. Tim infizyonlar
dederlendirildiginde en sik gorilen YE'ler, bas agrisi (n=50, %?2.5), ates (n=37, %1.8) ve halsizlik (n=19,
%0.9) oldu. Erken donemde en sik gelisen YE ates (n: 28, %1.4), gec dénemde en sik gorilen YE bas agrisi
(n: 44, %2.2) oldu. IVIG konsantrasyonu, yas gruplari ve tani gruplarn arasinda YE sikhidi agisindan anlamli
fark saptanmadi.

Tartisma: PIY'li hastalarda IVIG infiizyonunda gériilen YE'ler hafif-orta siddettedir. Hastalar gecikmis YE'ler
icin inflizyon tamamlandiktan sonra ailelerle iletisime gegilerek izlenmeli ve bir sonraki inflizyon dncesinde
sorgulanmalidir. IVIG replasmani PIY tanili cocuk hastalarda uygun premedikasyon ve infiizyon hizinda
verildiginde glivenli bir tedavidir.

Anahtar Kelimeler: iVIG, primer immin yetmezlik, yan etki
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Tablo 1. Hastalarin tanilari

[EEN

Kombine immiin yetmezlikler

DOCKS eksikligi

MHC smif IT eksikligi

DCLRE1C (Artemis) eksikligi

RAG eksikligi

JAK3 eksikligi

AKIY (T-B-NK+)

Siniflandirilamayan kombine immiin yetmezlikler

WRRPRRPRRRPRWERE >

w
S

Baskin olarak antikor eksiklikleri
Agammaglobulinemi

BTK eksikligi(XLA)

A5 (IGLL1) eksikligi 2
YDIY

CD21 eksikligi

AID eksikligi

Spesifik bir gen defektinin saptanmadig1 YDIY
Siiflandirilamayan antikor eksiklikleri

[HEN
w

o o

Eslik eden bagka bulgulari olan veya sendromik kombine immiin yetmezlikler
Ataksi-telenjiektazi

ICF tip 1 (DNMT3B)

ICF tip 2 (ZBTB24)

OD-HIES STATS3 eksikligi

DiGeorge sendromu (22911.2DS)

Hyper IgE sendromu*

Intrinsik ve dogal immiin sistemde eksiklik ile seyreden hastaliklar
STAT1 GOF
MyDS88 eksikligi

Immiindisregiilasyon hastaliklar:
XMEN (MAGT1)
LRBA eksikligi

Toplam 69

NFPW RPRERN PONNORNRE BRNR R

*Molekiiler mutasyonu bilinmiyor OD: otozomal dominant, YDIY: yaygin degisken immiin
yetmezlik, HIES: hiper IgE sendromu, AKIY: agir kombine immiin yetmezlik, XLA: X’e bagl
agammaglobiilinemi, XMEN: Magnezyum defekti, EBV enfeksiyonu ve neoplazi ile X'e bagl
immiin yetmezlik
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[Abstract:0129] [Bildiri: PS-024]

Farkindalik Eksikligi Sonucu Tani Gecikmesi Olan Agir Kombine Immiin Yetmezlikli Olgu

Ozlem Kozanodglu?, Meltem Cémert!, Suar Caki Kilig2, ilknur Kiilhas Gelik!, Hasibe Artag!

1Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiuinoloji ve Allerji BD

2Sagllk Bilimleri Universitesi Umraniye EJitim Arastirma Hastanesi Pediatrik Kemik ili§i Transplantasyon
Unitesi

Giris: Agir kombine immiin yetmezlik (AKIY), erken bebeklik ddneminde yasami tehdit eden firsatg
enfeksiyonlara neden olan T lenfosit gelisiminde ve islevinde yetersizlikle seyreden kalitsal bir dogustan
badisiklik hatasidir.

Olgu: 4 aylik kiz hasta, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonu, direngen moniliazis ve lenfopenisi olmasi
nedeniyle klinigimize yonlendirildi. 1 ayliktan itibaren oral moniliazis, burun tikanikligi ve hirilti nedeniyle dis
merkezde acile defalarca basvurdugu, 3 aylikken pnémoni nedeniyle intramuskuler antibiyotik tedavisi aldidi,
3.5 aylikken bronsiolit nedeni ile 10 gliin boyunca dis merkezde servise yatirilarak tedavi verildigi 6grenildi.
Fizik muayenesinde VA: 6,5 kg (25-50 P), Boy: 67 cm (75-90 P) olup adiz ici yaygin moniliazisi, solunum
sisteminde bilateral krepitan ralleri mevcuttu. Akciger grafisinde timusun olmadigi goérildi. Soygegmisinde
anne ve baba 1. dereceden kuzendi. Immiinolojik incelemede lenfopeni (lenfosit: 470-400/mm3) ve
agammaglobulinemi saptandi (IgG: <143 mg/dl, IgA: <6 mg/dl, IgM: 52 mg/dIl, IgE: <18 IU/ml). Periferik
lenfosit alt grubu analizinde; T ve B hlicrelerinin olmadigi, NK hiicre oraninin arttidi izlendi (CD3+:%0,
CD4+:%0, CD8+:%0 CD19+:%4.3, CD3-CD56+:%385.7). ADA metabolitleri normaldi. Lenfopeni,
agammaglobulinemi ile T ve B hiicre yoklugu olan hasta, adir kombine immin yetmezlik olarak degerlendirildi.
Genis spektrumlu antibiyotik, TMP-SMX, asiklovir ve antifungal tedavi ile immuinoglobulin replasmani baglandi.
HLA tam uyumlu olan kardeginden hazirlik rejimi verilmeden kemik iligi kaynakl hematopoetik kék hlicre nakli
yapildi. Nakil sonrasi kimerizm 14. glinde %37 olarak bulundu. 55. giinde taburcu edildi.

Sonug: Oral moniliazis, lenfopeni ve tekrarlayan enfeksiyonu olan hastalarda AKIY mutlaka akla gelmelidir. Bu
konuda cocuk hekimlerinin farkindaliginin arttirilmasi, hastalarin tedavisi ve acil olarak koék hicre nakline
ybnlendirilmesi konusunda hayati 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: AKIY, farkindalk, lenfopeni

[Abstract:0131] [Bildiri: PS-025]

Yaygin degisken immiin yetmezlikte (CVID) nodiiler rejeneratif hiperplazi gelisimi

Selim Kahraman, Mehmet Emin Gerek, Fatih Colkesen, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakultesi, I¢ Hastaliklari AD, Imminoloji ve Alerji Hastaliklan BD,
Konya

Yaygin degisken immin yetersizlik (CVID), eriskinlerde en sik goriilen primer immun yetersizlik durumudur.
Bozulmus B hiicre diferansiyasyonu sebebiyle immunglobulinlerin sentezinde yetersizlik ile karakterizedir.
CVID’l hastalarda ciddi/rekirren enfeksiyonlar yaninda otoimminite, grantlomatéz hastaliklar, maligniteler ve
karaciger hastaliklari da gorilebilir. Bu olgumuzda, CVID tanili bir hastada nodtler rejeneratif hiperplazi (NRH)
gelisiminden bahsedilecektir.

On bir yildir CVID tanisiyla takip edilip intravendz immiuinglobulin tedavisi alan 46 yasindaki hastanin son alti
aydir karaciger fonksiyon ve kolesteaz testlerinde ylikseklik gortlmesi lizerine interne edildi. Batin
ultrasonografisinde karaciger parankiminde heterojenite, kenarlarinda yer yer mikronoduler goérinim
mevcuttu. Kronik karaciger hastaligina yénelik testler istendi ve karaciger biyopsisi yapildi. (Tablo 1) Biyopsi
sonucu nodiiler rejeneratif hiperplazi ile uyumlu olarak dederlendirildi. Ozefagus varislerini degerlendirmek
amaciyla yapilan Ust gastrointestinal sistem endoskopisinde varis lehine bulgu gérilmedi. Gastroenteroloji
bélimune danisilan hastaya ursadeoksikolik asit tedavisi baslanmasi ve yakin klinik takip énerildi.

CVID hastalarinin bir kisminda, otoimmiuin temeli de olabilen NRH gelisebilir. CVID hastalarinda NRH, karaciger
sintizoidal endotelyumunun kronik sitotoksik T hiicresi infiltrasyonu ile iliskilidir. NRH genellikle CVID'de
karaciger tutulumunun en tipik sekli olarak kabul edilir. NRH gelisen hastalarda, gelismeyenlere gére sagkalim
azalmistir. NRH'nin spesifik bir tedavisi yoktur, kronik karaciger hastaligina transforme olma ihtimali sebebiyle
yakin takip 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Nodiiler rejeneratif hiperplazi, otoimminite, yaygin dedisken immin yetersizlik
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Kronik karaciger hastaligina yonelik istenen laboratuvar sonuclari

WBC, x103/ uL 6.34  PT (INR) 0.96
PLT, x103/ uL 300 Total Protein, g/L 74.5
HGB, g/dL 11.8 Albumin, g/L 44.8
ANA Negatif Hbsag, S/CO Negatif

AMA/ASMA/LKM Negatif AntiHbs, mlU/ ml Pozitif
T.Bilirubin, mg/dl  0.29 Anti HAV IgM, S/CO Negatif
D.Bilirubin, mg/dl  0.09  Anti-HCV, S/CO Negatif

ALP, U/L 185 Anti-HIV, S/CO Negatif
AST, U/L 56 Anti-HbE, S/CO Pozitif
ALT, U/L 49 HBV DNA, 1U/ml Negatif
GGT, U/L 78 HCV RNA, 1U/ml Negatif

[Abstract:0132] [Bildiri: PS-126]

Intraven6z immiinoglobulin tedavisinin primer immunyetmezlikli hastalarda giivenlik ve
yan etkilerinin degerlendirilmesi: tek merkez deneyimi

Oner Ozdemir, Ummiigllsim Dikici _ )
Sakarya Universitesi Tip Fakultesi Cocuk Allerji-Immiunoloji BD, SAU EAH, Sakarya

Amag: Intravenéz immiinoglobulin (IVIG) tedavisi, basta primer immunyetmezlikli hastalar olmak tizere, ok
gesitli otoimmiun ve enflamatuar bozukluklarda yaygin olarak kullanilan bir Grindir. Bu gcalismamizda, primer
immunyetmezlik hastalarinda IVIG inflizyonlarina bagl ani ve daha geg zaman iginde olusan advers
reaksiyonlarin sikligini degerlendirmeyi amagladik.

Metod: 2013-2023 yillan arasinda klinigimizde 1VIG replasmani yapilan 132 hasta calismaya alinmistir.
Demografik veriler irdelenip ve yan etkiler icin son 10 yildaki toplam 2,505 inflizyon dederlendirmeye alindi.
Ates, titreme, bas agrisi, dokinti, kasinti, Grtiker, karin agrisi, miyalji, sirt agrisi bulgularn hafif reaksiyon,
hipertansiyon, hirilti, gégis agrisi orta reaksiyon, hipotansiyon, anafilaksi ve biling bozuklugu ise siddetli
reaksiyon olarak tanimlandi.

Bulgular: Degerlendirmeye alinan olgularin 58'i kiz (%43) ve 74'l erkek (%56) idi. 132 hastanin 22'sinde
(%16) erken advers reaksiyon goruldi. Reaksiyon gelisen hastalarin yas ortalamasi 6,4 yas idi. 2505 IVIG
infizyonunun 135'inde (%5,3) hafif reaksiyon, 1’inde (%0,03) siddetli reaksiyon kaydedildi. En yaygin ani yan
etki bas agrisiydi (%90,3). Hastalarin hepsine IVIG infiizyonu 4 saatte yapilmisti, infiizyon siresiyle yan etki
arasinda iliski bulunamadi. Reaksiyon gelisen hastalarin 17’sinde (%77) preparat degisikligi yapildi, 19'unda
(%86) diger 1VIG uygulamalari éncesinde premedikasyon yapildi. Preparat degisikli§i ve premedikasyona
ragmen 4 hastanin bas agrisi diger uygulamalarda araliklarla devam etti. Hastalarda gortlen bas agrisi
tedaviden yaklasik 18-24 saat sonra baglayan, bir glin sliren, agri kesici ilaca yanit veren bas agrisi
seklindeydi.

Sonug: Primer immunyetmezlikli hastalarda IVIG tedavisinin kullanilan hastalarda bazi yan etkilere yol agsa
da, ciddi yan etkilerin az oldugunu bilmekte fayda vardir. Calismamizda da IVIG uygulamasiyla gérilen en sik
yan etki olarak bas adrisi olarak saptanmistir.

Anahtar Kelimeler: intraven6z immiinoglobulin, primer immun yetmezlik, giivenlik, yan etki
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[Abstract:0133] [Bildiri: PS-026]

Nadir Goriilen Bir Hastalik;VODI Gen Defekti

ilke Yildirim, Sibel Kaplan Sarikavak, Ozge Tirkyilmaz Ucar, Nermin Kapgi, Giilsah Kalay, Selami Ulas,
Cigdem Aydogmus, Mehmet Halil Celiksoy, Pinar Gokmirza Ozdemir

BASAKSEHIR CAM VE SAKURA SEHIR HASTANESI, ISTANBUL

45 ginlik erkek,ates ve solunum sikintisi ile acil servise basvurdu. Boyun yilzde eksfoliatif lezyonlari
mevcuttu.Nabiz 220 atim/dk gérildi.Antibiyoterapi ve sivi replasmani diizenlendi. kimerizmde engraftman
bulgusu saptanmadi.ADA gen defektinde mutasyon saptanmadi.

WES panelinde VODI gen defekti gérildi.Ultrasonografide karaciger parankim hastaligi stipheli gériiniim
saptandi. portal doppler usg normal olarak goértldu.

Kan tetkiklerinde AST ve ALT tedrici arttigi gériildi.Ursadeoksikolik asit (UDCA) baslandi. Karaciger fonksiyon
testleri diizeldi, bu nedenle karaciger biyopsisi yapiimadi.

Ayda bir IVIG replasmani ve UDCA tedavileri ile izlenmekte.VODI igin bildirilen olgularda tedavi
edilmeyenlerde yasamin ilk yilinda %100 6lim goérilmistitr. Kemik iligi naklinin tek kesin tedavi oldugu
kanitlanmistir, Ancak yliksek oranda komplikasyona sahiptir. Hastamizin tam uyumlu akraba vericisi
bulunmamaktadir. Haploidentik nakilde, yluksek oranda greft reddi, Graft-Versus-Host Hastalidi, Transplant ile
iliskili mortalite ve zayIf immin yanit gézlenmistir. Bu nedenle hastamiz.IVIG replasmani ve profilaktik
antibiyoterapi altinda izlenmektedir. Hepatik fibrozis ve karaciger yetmezligi gelistigi taktirde literatirde
hepatik transplantasyon ihtiyaci olan vakalar da bildirilmistir

Anahtar Kelimeler: maternal engraftman, primer immun yetmezlik, VODI

demografik veriler

NADIR GORULEN BIR HASTALIK OLARAK ; VODI (VENO-OKLUZIF HASTALIKLA
SEYREDEN IMMUN YETMEZLIK) GEN DEFEKTI

B\
\

5. e Yoldirim 1, Ouage TUrkyvtmoz Ugarl , Sibed Kaplan Sankavakt

»| Selamdt Ulayt | Builay Turamd , Nurmin Kapeid, Gidbgah Kalay 1. Secvdas AlL, Clgedom

"5 Avteduuyt | Molinet 1alil Colifaoyl | Prsar Gakumleza Oodemic

\.\: _j_/_'f/ Sstanbul 5.5.0 Bayakyeir Cam ve Sakura $ehir Mastanes!

GIRiS

VODE hepatih vashiler obliryon ve Rleosis e
iliskili ot ozomal resesil bir primer i
setmezBktiv. Siddetli hipogamaglobabscmi.
hombine T ve B hiere immiin yetmeslidi ve dobn
plarma liorelerinin elmamas e haraktevizedin.
Nadiv gieiiben bir hastalihtore

VAKA

13 ganbilh erhek hasta W dervee ales ve solunsm
sibomtass e ol servisionize basy weda, Bosum ve [ Tins ) s
8 lirdde vay gom e hsToliatiF bezy ondary peey cut e, - - 1
Kardiak maber Z20 stim d o Kapidler dolom R = T~ l e
zamam - Jsnolarak Zoeubdin. Nasta septih sohta !

habul cdibdi, Antibiy olerapt ve sivireplasiman
diarenlcndi.

ginderilen  Mmerizmde  emgrafiman  bolgusa e
saptammads, Bovun  ulteasonegeaficinde  timns bt
giraldi, ADA gen defehti icim gonetib gindoecilili
sy on sapl ammads.

\
| cnermas
}

| W S S N U 1 G - ——

Hastadan WES pamchi génderildi, Y OIN gen defehti laaian

olduga  giehbdil Nrnsonegralide  haraelfer e S
purankioe hastah sipheli Girlimiom saptunde = -
portal doppler ung nocual olarnk gériabda. -

Ran tethiblerinde AST ve ALT doferinin tedrici e $

arttgfs  gériddia,  coowk  gastreenterolofive -

damgldit rsadeohsibolih asit (1DOA) bagkanls
Raracifer fonksivon testhert diackdi. ha nedende
harncl§er bly upsist vugalmaads.

Hastamuz ayda bir VG roplasmam ve UDCA
tedavileri ile izbenmekte.

TARTISMA:

AV ODEigln bildirtben olguwlarda teday | edilmey enderde yasamum Bk ) dimda “100 Gldm gdetbmistr. kemik (g nablinle tel
hesin tedari oldufu hanstlanmister, \ncak yithsch ornda Lompliba< ona sahiptiv. Hasdasicom tam oy usle sheaba vericid
balunmamaktadere. Haploidestih nakilde, y@hsek ovanda grelt reddi, Grafll Versus Host Hastaliiy . Transplant ibe iliskili
s talite ve 2y o ismmniin y aust gaedenmistiv. Bu sedenle hastamas VG replasman ve profilab ik amtibiyoterapi alada
ixbemmektedic, Hepatib Abeosis ve kavacifer yetmeddigh gelistigh tak tiede eratiiode hegatih tensplastasy on ihtiy ae olan
sahalar da bildirflmistir,
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[Abstract:0134] [Bildiri: PS-127]

Juvenil Skleroderma Tanili Gocuk Hastalarda interferon Gen Ekspresyonu ve Hastalik
Aktivasyon Iliskisinin Arastirilmasi

Hiilya Kése!, Abdurrahman Simsek2, Muhammed Ali Kizmaz?, Tugce Bozkurt?, Ferdi Oztiirk3, Hayriye
Saricaoglu3, Ferah Budak?, Sara Sebnem Kilig!

1Uludag Universitesi Cocuk Immunoloji ve Romatoloji Bilim Dal

2Jludag Universitesi Temel Immunoloji Bilim Dali

3Uludag Universitesi Deri ve Ziihrevi Hastaliklar Ana Bilim Dal

GIRIS:

Juvenil Skleroderma (JSc) sklerotik cilt lezyonlariyla seyreden, sistemik skleroz, lokalize skleroderma (morfea)
olarak gruplanan heterojen bir grup hastaliktir. Immiin sistem aktivasyonu dokularda fibrozise yol
acabilmektedir. Interferon sinyalizasyon yolaginin patogenezde rol alabilecedi diisiiniilmektedir.

Calismada; JSc 'l hastalarda interferon sinyalizasyonunda rol alan sitokin ve kemokin dlzeylerinin élgiilmesi,
hastaligin siddeti ile korelasyonunun ortaya konulmasi amaglanmaktadir.

Metod:

Calismaya 29 JSc, ve 13 saglikli kontrol alindi. Morfeal hastalar LoSCAT (aktivite indeksi) ve LoSDI (hasar
indeksi) indekslerine gére degerlendirildi. interferon gen sinyalizasyonunda rol alan sitokin ve kemokinler (IL-
8, IL-1, IP-10, MCP1, TNF-a, CXCL-10, IFN- a, IFN-B, IFN-y) ELISA ile, interferon sinyalizasyon genleri IFI27,
IFI44, 1SIG15, IFIT1, OAS1, RSAD2 RT_PCR metoduyla olglldl.

Sonuglar:

Hastalarin kiz/erkek orani:19/10, medyan yas 14 (min:4, max:18), medyan takip sliresi 36 ay (min 12
max:108) idi.

JSc'li hastalarin LoSCAT dederlendirilmesinde hafif %36 (n= 13) orta %25 (n=9), adir %11 (n= 4), LoSDI
dederlendiriimesinde hafif% 38 (n=14), orta % 22 (n=8) agir %11 (n=4) idi.

JSc'li hastalarda IL-8,IL-1, IFN-B, IP-10, CCXL10 ve TNF’-a nin, saglikli kontrol grubuna gére anlaml derecede
arrtigi gézlendi.Bulgular Sekill’de 6zetlenmistir. JSc’li hastalarda LoSCAT ve LoSDI indeksleriyle, sitokin ve
kemokin seviyelerinin anlamli korelasyonlar bulundu.

IF127, IF144, ISIG15, IFIT1, OAS1, RSAD?2 dahil olmak lizere interferon sinyal genlerinin RT_PCR analizinde,
saglikli grupla karsilastirildiginda genlerin istatistiksel olarak anlamli artis saptanmamakla beraber, JSc
hastalarinda RSAD2, IF127 ve IFIT1'deki genlerinde saglikli kontrollere gore kat dedisiklikleri bulundu.

Sonug:

Sonuglar; JSc hastalarinda interferon sinyalizasyon yolaginin bozuldugunu, CXCL10 ve IP-10 gibi anlamh artis
bulunan sitokinlerin hastalik aktivitesi takibinde bu énemli olabilecegini disindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: juvenil skleroderma, interferon, gen
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Sekil 1: Hasta ve saghkl kontrol gruplarindaki sitokin ve kemokin dagilimi
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[Abstract:0135] [Bildiri: PS-128]

LRBA ve CTLA-4 eksikligi olan hastalarin klinik bulgulari, tedavi segcenekleri ve prognoz
lizerine etki eden faktoérler

Nigar Taghizade!, Royala Babayeva?, Alper Bulutoglu2, Mehmet Cihangir Catak?, Ibrahim Serhat Karakus?,
Sevgi Bilgic Eltan?, Idil Akay Haci3, Elif Arik#, Melek Yor§un Altunbas?, Asena Pinar Sefer?, Sule Haskaloglu®,
Esra Karabiber$, Sefika Ilknur Kékcli Karadag’, Ozdemir Can Tiizek8, Sait Karaman®, Neslihan Edeer Karacal®,
Dilara Fatma Kocacik Uygun!!, Ceyda Tunakan Dalgi¢!2, Ayca Kiykim!3, Dilek Ozcan4, Tugba Arikoglu?s,
Nesrin Giilez3, Cigdem Aydogmus!é, Esra Ozek Yiicel?, Fatih Celmelil8, Sara Sebnem Kilicl®, Semra Demir2°,
Alisan Yildiran?, Ayse Metin2!, Ozlem Keskin (4) Caner Aytekin (22) Necil Kitiikciiler (10) Gilizide Aksu (10)
Derya Ufuk Altintas (14) Sukri Nail Giiner (23) Sevgi Keles (23) Ismail Reisli (23) Ferah Genel (3) Fatma
Omiir Ardeniz (12) Kamile Aydan ikinciogullari (5) Esin Figen Dodu (5) Elif Karakog Aydiner (2) Ahmet
0Oguzhan Ozen (2) Safa Baris (2)

1Marmara Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali

2Marmara Universitesi Cocuk Saghd ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve immunoloji Bilim Dali
35BU Dr.Behget Uz Cocuk Hastaliklari Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklar
Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali

4Gaziantep Universitesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali
5Ankara Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali
6Marmara Universitesi Erigkin Allerji ve immunoloji Bilim Dali

’0Ondokuz Mayis Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve immunoloji Bilim Dali
8Batman Egitim ve Arastirma Hastanesi Eriskin Alerji ve Immunoloji Bilim Dali

9Manisa Sehir Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dal
10Ege Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Gocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali
11akdeniz Universitesi Cocuk Saghidi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve immunoloji Bilim Dali
12Ege Universitesi Eriskin Alerji ve Immunoloji Bilim Dali

13istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dall,
Cocuk Alerji ve immunoloji Bilim Dali

14cukurova Universitesi Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali
15Mersin Universitesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve immunoloji Bilim Dali
16Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve
Immunoloji Bilim Dali

17istanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagli§i ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve
Immunoloji Bilim Dali

18Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Saghidi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve
Immunoloji Bilim Dali

19yJudag Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali
20istanbul Universitesi, istanbul Tip Fakdiltesi, Eriskin Alerji ve Immunoloji Bilim Dali

21Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve iImmunoloji Bilim Dal

Giris: Bu calismada, Tirkiye'nin farkl imminoloji merkezlerinden takipli olan LRBA ve CTLA-4 eksikligi
olgularinin klinik, laboratuvar bulgulari ve tedavi secenekleri dederlendirilerek hastalik spektrumlarinin daha
iyi aydinlatilmasi amaglanmistir.

Yéntem: Calismamizda Tirkiye'nin farkli immiinoloji merkezlerinden 63 LRBA ve 35 CTLA-4 eksikligi
hastasinin klinik ve tedavi verileri ileriye yonelik olarak toplandi. Hastalarin tedavi yanitlari ve immunolojik
parametreleri degerlendirildi.

Bulgular: LRBA eksikligi olan hastalarda glincel yas, semptom baslangic ve tani yasi CTLA-4 eksikligine gore
anlamli olarak daha erken saptandi. Organ tutulumlar, profilaktik tedavi, immunglobulin yerine koyma
tedavisi, abatacept kullanimi ve nakil ihtiyaci LRBA eksikliginde daha yiksek idi. Calismamizda otoimmuinitesi
olan hastalarin abatacept ihtiyaci daha yliksekti. Diger immunsupresif ajanlardan farkli olarak gogu olguda
abatacept’e ciddi yan etki olmadan yliksek oranda tam yanit vardi (n:45, %79). Abatacept’e kismi yanith
olanlarda (n:12, %?21) hastalik takip stresinin daha uzun, agir enfeksiyonlar, akciger tutulumu, barsak
tutulumu, endokrinolojik problemler ve 6lim orani daha fazlaydi. Calisma sonunda genel sag kalim orani
%90,8 idi. Bu oran CTLA-4 olgularinda daha yliksekti. Otoimmunitesi, barsak tutulumu, akciger tutulumu ve
lenfoproliferasyonu olan olgularda olasi sag kalim oranlari anlamh olarak daha diisiik bulundu. Abatacept'e
erken baslama ve tam yanit almak olasi sag kalimi olumlu etkilemekteydi. Nakil olan 14 LRBA eksikligi
olgusunun 9 (%64,2)'unda tam remisyon saglandi. Nakil sonrasi takip stiresi ile abatacept baslama sonrasi
gecen slirede hesaplanan sag kalim oranlari benzer olarak saptandi.

Sonug: LRBA ve CTLA-4 eksiklikleri ile ilgili ortaya konulan klinik, laboratuvar ve prognoz verileri hastaliklarin
daha kolay taninmasini ve tedavi edilmesini saglamaktadir. Abatacept tedavisinin hastalik kontroll saglamasi
ve dodal seyri degistirmesi galismamizda ortaya konulmustur.

Anahtar Kelimeler: Primer immin yetmezlik, immin disregiilasyon, LRBA eksikligi, CTLA-4 eksikligi,
Abatacept
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[Abstract:0136] [Bildiri: PS-027]

Primer siliyer diskinezi ve selektif IgM eksikligi ile prezente olan yeni bir CCNO varyanti

Mehmet Halil Celiksoy!, Isilay Turan?, Alper Gezdirici2, Ozgecan Kayalar?, Cigdem Aydogmus?, Sezin Naiboglu?
1SBU Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Immunolojisi ve Alerji Bilim Dali

2SBU Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

3Kog Universitesi, Translasyonel Tip Arastirma Merkezi

Primer siliyer diskinezi (PSD), siliyer motilite bozuklugunun neden oldugu nadir gortlen kalitsal bir hastaliktir.
Genellikle otozomal resesif sekilde aktarilan PSD’nin insidansi 1:10.000 ile 1:20.000 arasinda degismektedir.
Klinik agidan PSD, yenidogan déneminde baslayan solunum problemleri, kronik rinosinlizit, tekrarlayan orta
kulak iltihabina bagli isitme kaybi, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlarina bagl bronsektazi, erkek
infertilitesi ve situs anomalileri ile karakterizedir. Ginimize kadar PSD ile ilgili olarak 50’ den fazla mutasyon
tanimlanmistir.

Selektif IgM eksikligi Avrupa Immun Yetmezlik Dernegdi (ESID) kriterlerine gére,serum IgM diizeylerinin
normalin iki kati standart sapma dlizeyi kadar altinda olmasi, IgG,IgA ve IgG alt grup dizeylerinin ve asi
tepkilerinin normal olmasi, T-hiicre kusurlarinin olmamasi ve ikincil nedenlerin dislanmasi olarak
tanimlanmistir. Bu yazida cyclin O geninde yeni tanimlanan patojenik mutasyonu (CCNO gene c.493delC) olan
selektif IgM eksikliginin eslik ettigi primer siliyer diskinezi tanili 22 yas erkek hastayi sunacadiz.

Anahtar Kelimeler: CCNO geni, primer immun yetmezlik, primer siliyer diskinezi

[Abstract:0137] [Bildiri: PS-129]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlikli Iki Pediatrik Hastada TCF3 Mutasyonu; Olgu
sunumu

Oner Ozdemir, Ummiigllsim Dikici _ )
Sakarya Universitesi Tip Fakultesi Cocuk Allerji-Immiunoloji BD, SAU EAH, Sakarya

Giris: Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY) en sik goriilen semptomatik primer immiin yetmezliktir.
Primer olarak B hiicre hastalididir ve spesifik immunoglobulin (Ig) tretimi bozulmustur. Transkripsiyon
faktorleri, B hiicresi gelisimi ve farklilasmasinda rol oynar. Bu proteinleri kodlayan genler arasinda
Transkripsiyon Faktéri 3 (TCF3) de bulunur. TCF3 mutasyonlu iki olgumuzu sunuyoruz.

Olgu-1: 10 yasinda kiz hasta. Bir yasindan sonra hasta sik atesli enfeksiyonlar ve bronsit gegirmeye baslamis,
birgok kez hastane yatisi olmus. Hastaya 2 yasinda immin yetmezlik tanisi konuldu ve intravenéz
immunoglobulin (IVIg) replasman tedavisi baslandi. B hiicre eksikligi ve zamanla bronsektazi gelisen hastaya
genetik analiz yapildi. TCF3 geninde missense c.170A>G (p.Lys584Glu) varyanti heterozigot olarak saptandi.

Olgu-2: 4 yasinda kiz hasta. Bir yasindan bu yana tekrarlayan oral aft ve ayda en az iki kez atesli bogaz
enfeksiyonu gecirme sikayetiyle basvurdu. Ablasi YDIY tanisi ile IVIg replasman tedavisi aliyordu. Hastaya
immiinolojik degerlendirme sonucu IVIg replasman tedavisi baslandi. Klinik yanit alindi. Hastaya genetik
analiz yapildi. TCF3 geninde, missense c.1541C>T (p.Ser514Leu) varyanti heterozigot olarak saptandi.

Tartisma: Pro-B hiicrelerinden immunoglobulin olusumuna kadar olan B-lenfosit olgunlasma basamaklarindan
birinin bloke edilmesi sonucu hipogammaglobulinemi ile seyreden primer immunyetmezlik hastaliklari
olusabilir. Ben-Ali ve arkadaslar tim immiinoglobulin izotiplerinin yoklugu ve gok disiik sayida periferik

CD19 +- B hucresi ile basvuran, hipogammaglobulinemi ve B hticreli akut lenfoblastik I6semisi olan bir hastada
TCF3'te mutasyon saptamislardir.

Sonugc: Olgu sunumumuz TCF3 mutasyonuna bagh immiinyetmezliklerin laboratuvar ve klinik bulgularina katki
saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: TCF3 mutasyonu, Yaygin dedisken immunyetmezlik, CVID
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Yeni Tani Primer Immiin Yetmezlikli Olgularimizda IgRT’nin Kilo Alimi1 Uzerine Olan Etkisi

Yasemin Akgiil Balaban, Mustafa ilker inan, Fikriye Kalkan, Ezgi Sénmez, Fevzi Demirel, Sait Yesillik, Ozgiir
Kartal
Gllhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Imminoloji ve Allerji Hastaliklari Klinigi, Ankara

Giris: Primer immin yetmezlik(PIY), immin sistemin isleyisinde bozukluklar ile ortaya ¢ikan, mevcut
bilgilerimizle 480den fazla kalitsal gen defektinin suclandidi, enfeksiyonlara hassasiyetin arttigi, otoimmun
hastalik ve malignite olusumuna yatkinhkla karakterize heterojen bir hastalik grubudur. imminglobulin
replasman tedavisi(IgRT), cogu PIY icin altin standart tedavidir.

Amag: Bu calismada, klinigimizde son 1 yilda yeni tani konan PIY hastalarinin IgRT sonrasi kilo/VKI gelisimini
dederlendirmeyi amagladik.

Bulgular: Calismaya, Ocak 2022-Aralik 2022 tarihleri arasinda poliklinigimizde yeni tani alan ve IgRT baslanan
15 PIY hastasi dahil edildi. Hastalarin 12 tanesi erkek, 3 tanesi kadindi. Hastalarin yas ortalamasi 41.5+14.1,
sikayet baslangic yasi 31.6 £20.4 saptandi. Tanida gecikme ortalama 9.73 yildi. 10 hasta IVIG, 5 hasta SCIG
almaktaydi. Hastalarin tedavi éncesi vicut kitle indexi(VKI) ortalamasi 24.76+4.69, tedavi sonrasi VKI
ortalamasl 25.42+2.96 olarak saptandi.9 hastada VKI artisi izlendi, 3 hastanin kilosunda degisiklik izlenmedi,
1 hastada istemli (kontrolsliz astim/diyetle) kilo kaybi gérildi. 3 hasta IgRT tedavisinin tGzerinden 1 aydan
kisa slire gectigi icin VKI hesaplamasina dahil edilmedi.

Sonug: IgRT'nin ciddi bakteriyel enfeksiyonlari, hastaneye yatiglari 6nledigi bilinmektedir. Calismamizda
IgRTnin bu etkileri yaninda kilo alimi tizerine de anlamli etkisi oldugunu saptadik. Béylece IgRT’nin bir
faydasina daha dikkat cekmek istedik. Literatlirde artan VKI ile birlikte IgG’nin yarilanma émrindn azaldigini
gOsteren bazi hayvan calismalari mevcuttur. VKI ile IgG farmakokinetigi arasindaki iligkiler dikkatle
yorumlanmali; bu sayede IgRT'nin doz yetersizligi/yan etki acisindan riskleri dikkatle degerlendirilmelidir.
IgRT'nin hastalarin yasam kalitesine pozitif etki saglayacak kilo alimini inceleyecek cok sayida hasta ile yapilan
uzun sureli galismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Immiinglobulin Replasman Tedavisi, Kilo, Primer immiin Yetmezlik, Vicut Kitle indeksi

[Abstract:0139] [Bildiri: PS-131]

Primer Immiin Yetmezlik Tanili Olgularimizin Demografik ve Klinik Ozelliklerinin
Retrospektif Degerlendirilmesi: Tek Merkez Deneyimi

Mustafa ilker inan, Yasemin Akgiil Balaban, Fikriye Kalkan, Ezgi Sénmez, Fevzi Demirel, Sait Yesillik, Ozgur
Kartal
Gilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Imminoloji ve Allerji Hastaliklari Klinigi, Ankara

Giris: Primer immiin yetmezlikler(PIY), cogu kalitsal olan, yaklasik 485 gen mutasyonunun eslik ettigi ve halen
yeni gen mutasyonlarinin eklendigi, enfeksiyon, atopi, malignite veya otoimmun hastalik gelisimine yatkinlikla
karakterize bagisiklik sistemi hastaliklaridir.

Amag: Calismamizda, PIY tanisi ile takip edilen hastalarimizin klinik ve demografik ézelliklerini belirlemeyi
amagcladik.

Bulgular: Klinigimizde PIY tanisi ile takip edilen 55 hastanin dosyalari retrospektif olarak incelendi.
Hastalarimizin %63.6'si(n=35) erkek, %36.4'0(n=20) kadindi. Hastalarin simdiki yas ortalamasi
42.11+15.66, tani yasi ortalamasi 33.31+19.92 idi. ilk sikayet yas ortancasi 21(min:0,max:70)idi. Tanida
gecikme ortalamasi 8.86+9.35 yil olarak saptandi.21(%38.2) hastanin tanida gecikme siresi 10 yilin
Uzerindeydi. Bu hastalardan 6'sinin(%10.9) tani gecikme stresi 20 yilin Uzerindeydi. 17 hastada(%?30.9)
ebeveyn akraba evliligi, 7 hastada(%13,5) ailede immiin yetmezlik 6ykisi bulunmaktaydi. Hastalarin ilk
basvuru sikayetlerinin en sik tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar ve kronik diyare oldugu gézlendi.
Hastalarin %36.36'sinda(n=20) eslik eden hastalik izlenmezken, otoimmin hastaliklar ve malignitenin en sik
gorilen komorbiditeler oldugu saptandi. 19 hastada(%34.5) bronsektazi, 23 hastada(%41.81)
hepatosplenomegali saptandi.Hastalardan 46's1(%83.7) IVIG, 9'u(%16.4) SCIG tedavisi almaktaydi.3 hasta
ise adir astim tanisi ile IVIG ile birlikte biyolojik ajan tedavisi(anti-IgE,anti-IL5) almaktaydi.

Tartisma: PIY’ler nadir gérilen, zor tani koyulan hastaliklardandir. Baslangic yasi degiskendir ve tanida
gecikme yaygindir. Ulkemizdeki PIY hastaliklarinin literatiire gére sik olmasinin nedeni akraba evliligi oraninin
yiiksek olmasina badlanabilir, ancak ebeveyni akraba olmamasi P1Y olasilifini diglamamaktadir.Hastalarda
enfeksiyonlara ilaveten, otoimmiuniteye, enflamatuar bozukluklara ve maligniteye yol agan immun
disreglilasyon s6z konusudur.Hastalar sik enfeksiyon disinda, bu hastalik bulgulari ile de
basvurabilirler.Ozellikle 4 olgumuzun basvuru semptomunun hemoptizi olmasi dikkat gekicidir.Bu hastalarin
erken tani, takip ve tedavisinin tecribeli kliniklerin 6nderliginde multidisipliner bir yaklagimla yapilmasi ok
onemlidir.

Anahtar Kelimeler: Hemoptizi, Malignite, Otoimmiinite, Primer immiin Yetmezlik
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[Abstract:0140] [Bildiri: PS-028]
PiY-Kanser Iliskisi: Yumurta mi Tavuktan Tavuk mu Yumurtadan?

Yasemin Akgil Balaban, Mustafa Ilker Inan, Sait Yesillik, Ozgur Kartal
Gulhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Immiinoloji ve Allerji Hastaliklar Klinigi, Ankara

GIRIS: Immiin yetmezlik artmis kanser riskiyle iliskilidir. PIY’de kanser enfeksiyonlardan sonra en sik ikinci
mortalite nedenidir. Kanserli hastalarda sekonder immin yetmezlige atfedilen bozukluklarin aslinda altta yatan
bir primer immin yetmezligi(P1Y) maskeleyebilecedini g6z éniinde bulundurmak énemlidir.

Bu yaziyla hekimler arasindaki PiY-kanser iligkisi farkindaligini arttirmayi amagladik.

OLGU 1: 7 yasinda Hodgkin Lenfoma tanisi alan ve remisyona giren; 11 yasindan itibaren YDIY tanisi ile
dizenli IgRT alan 30 yasindaki erkek hasta, rutin IVIG tedavisini almak igin basvurdu. Son bir haftadir ciltte
sararma sikayetinden bahseden hastanin baska higbir yakinmasi yoktu. Tetkiklerinde tbil/dbil:24,5/15,8, KCFT
>10 kat yuksekti. Goérintlilemelerinde hepatosplenomegali, batinda multipl konglomere LAP saptandi.
Karaciger biyopsisi: B hiicreli lenfoma infiltrasyonu olarak raporlandi. Hastaya steroid+rituximab-gemsitabin
ve sisplatin KT baslandi. Rituximab tedavisi sirasinda genel durum bozuklugu, konvilsiyon, hipotansiyon
gelisen hastada subdural hemoraji saptandi. Hastaneye kabullinden 1 ay sonra exitus oldu.

OLGU 2: 2019 yilinda KLL tanisiyla takip edilen ve fludarabin-siklofosfamid-rituksimab(FCR) kemoterapisi alan
48 yasindaki kadin hasta, kemoterapiyi ciddi enfeksiyonlar nedeni ile tamamlayamamasi, tedavisinin
kesilmesine ragmen halen(2 yildir) hipogamaglobulinemisinin devam etmesi, takiplerinde servikal,aksiller,
inguinal lenf nodlarinin kaybolup splenomegalisinin ve tekrarlayan enfeksiyonlarin devam etmesi Gizerine
tarafimiza yonlendirildi. Tetkiklerinde IGG,IGA,IGG1,IGG2,IGG4,CD56,CD4,CD16,CD19 dislkligu saptanan
hasta, YDIY kabul edildi ve IgRT tedavisi baslandi. Hasta 11 aydir diizenli IVIG tedavisi ile takip ediliyor.
Takiplerinde klinik olarak anlaml iyilesme saglandi.

TARTISMA:

Immin yetmezlik veya hematolojik malignite gibi klinik durumlardan hangi hastaliyin hangi sirayla gorilecedi
ongérilemediginden, bu hastalarin tani, takip ve tedavisinde multidisipliner yaklagim gerekliligi, disiplinler
arasi standart konsenstus kilavuzlar belirlenmesi énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Kanser, Primer Immiin Yetmezlik, Sekonder Immiin Yetmezlik

[Abstract:0141] [Bildiri: PS-029]

Nadir Goriilen Bir Birliktelik; Fiks Ilag Eriipsiyonu ve Primer Immiin Yetmezlik; COVID-19
Enfeksiyonu Sonrasi Tetiklenmis Olabilir mi?

Mustafa ilker Inan, Yasemin Akgil Balaban, Sait Yesillik, Ozgiir Kartal, Osman Sener
Gilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Immiuinoloji ve Allerji Hastaliklari Klinigi, Ankara

Giris: Primer immiin yetmezlikler(PiY), cogu kaltsal olan, yaklasik 485 gen mutasyonunun eslik ettigi, halen
yeni gen mutasyonlarinin eklendigi, son siniflama ile dogustan gelen bagisiklik hatalari olarak adlandirilan
nadir gorilen badisiklik sistemi hastaliklaridir. Fiks ilag erGipsiyonu, tekrarlayan ilag maruziyeti sonrasi
karakteristik olarak viicudun ayni bdlgelerinde ortaya ¢ikan, patogenezi tam olarak aydinlatilamamis, CD8+T
hicrelerin rol aldigi distintilen geg tip bir ilag reaksiyonu taridlr. Bu olgumuz ile COVID-19 enfeksiyonu
sonrasi gelisen geg tip ilag alerjisi ve yeni tani PIY durumuna dikkat cekmek istedik.

Olgu: 33 yasinda, saglik calisani erkek hasta Mart 2020 ve Agustos 2021’de 2 kez COVID-19 enfeksiyonu
gecirdikten sonra, son 1 yil iginde yaklasik 10 kez atesli USYE, ciltte cikan yaralarin geg iyilesmesi, agiz icinde
sik aft gtkmasi yakinmalariyla basvurdu. Oykiisiinde USYE esnasinda iki ayri dénemde sefazolin ve sefuroksim
tedavileri uygulanirken viicudun ayni kisimlarinda; el Gzerinde, dirseklerde, bacadin i¢ kisminda ve penis
basinda keskin sinirli, yuvarlak kizarikliklar olustugunu ifade etti(Resim 1). Hastanin bu lezyonlar igin cildiye
poliklinik basvurusu sonrasi eritematéz/hiperpigmente lezyonlarindan alinan biyopsi sonucu fiks ilag
erlpsiyonu ile uyumlu geldigi gérildi. Hastanin mevcut sikayetleri sonrasi yapilan tetkiklerinde serum
1gG:364 mg/dl, IgM:34.9 mg/dl, IgG1:3.18 g/dl, 1gG2:0.72 g/dl olarak saptandi. Lenfosit alt gruplari
panelinde CD19 %5.08 (%7-23) olarak saptandi. Hastaya PIY tanisi ile subkutan Ig tedavisi baslandi.

Tartisma: Oncesinde herhangi bir sikayeti olmayan hastada COVID-19 enfeksiyonu sonrasi gelisen fiks ilag
erlipsiyonu ve PIY durumunun SARS-COV2 viriisiiniin kendisine ve/veya COVID-19 enfeksiyonu ile post-
COVID siirecte olusan immiin disregiilasyona bagh olup olmadiginin aydinlatiimasi icin daha fazla calismaya
ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, Fiks ila¢ eriipsiyonu, Primer immiin Yetmezlik, SARS-COV2
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Resim1

-

a4

Hastanin sag el sirti tizerinde keskin sinirli, eritematéz/hiperpigmente lezyon

[Abstract:0143] [Bildiri: PS-030]

Hemizigot patojenik POLA1 varyanti olan bir hastanin klinik ve immiinolojik 6zellikleri

Isilay Turan?, Selami Ulas?, Sezin Naiboglul, Ozge Tiirkyilmaz?, Sibel Kaplan Sarikavak!, Giilsah Kalay?,
Nermin Kapgi?, ilke Yildinm?, isa Onat Okten2, Serdar All, Pinar Gékmirza Ozdemir!, Mehmet Halil Celiksoy?,
Cigdem Aydogmus?

1SBU Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Immunolojisi ve Alerji Bilim Dali

25BU Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali

POLA1, DNA sentezinin baslatiimasi igin anahtar bir enzim olan DNA polimeraz alfanin bir alt birimini kodlar.
POLA1 ekspresyonunun azalmasi, interferon diizenleyici faktérlerin negatif regilasyonundan sorumlu olan
sitozolik RNA:DNA hibridlerinin azalmasiyla sonuglanabilir ve bu da tip I interferonun artmasina yol acar.
Erkeklerde, POLA1'deki hemizigot hipomorfik varyantlar, X'e bagh pigmenter retikilat bozuklugunun (XLPDR)
ve Van Esch-O'Driscoll sendromu (VEODS) olarak adlandirilan yeni bir X'e bagh nérogelisimsel bozuklugun
nedeni olarak tanimlanmistir. Burada POLA1 geninde hemizigot mutasyon tanimlanan olgumuzu sunuyoruz.

Anahtar Kelimeler: interferonopati, POLA1, primer immun yetmezlik, XLPDR
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[Abstract:0145] [Bildiri: PS-031]

Tekrarlayan bakteriyel enfeksiyonlarla seyreden yaygin degisken immiin yetmezlikli
hastada gelisen herpes viriis enfeksiyonu

Fatma Arzu Akkus, Tugba Onalan, Ummugulstim Yilmaz Ergiin _
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakliltesi, I¢ Hastaliklari AD, Immiunoloji ve Alerji Hastaliklari BD,
Konya

Giris ve Amag

Yaygin dedisken immiin yetmezlik (CVID), dusiik serum immunglobulin konsantrasyonlari, spesifik antikorlarin
Uretiminin azalmasi ve cesitli hlicresel bagisiklik sistem kusurlarini iceren heterojen bir hastaliktir. Tipik klinik
belirtisi azalan antikor Uretimi nedeniyle tekrarlayan ve kronik sinopulmoner bakteriyel enfeksiyonlardir. Sik
bakteriyel enfeksiyonlari olan CVID olgumuzda, daha az gdérilen ilerleyici herpes enfeksiyonuna dikkat
cekmeyi amacladik.

Olgu

35 yasindaki erkek hasta cocuklugundan beri olan sik solunum yolu enfeksiyonlari nedeniyle tarafimiza
basvurdu. Hastanin yapilan tetkikleri sonucunda CVID tanisi ile intravendz immunglobulin (IVIG) tedavisine
baslandi. Hastanin takiplerinde toraks tomografisinde bronsektazi ve retiklilonoduler dansite artiglari
mevcuttu. Kilo kaybi, gece terlemesi sikayetleri olmasi lizerine istenen ultrasonografilerde yaygin
lenfadenopatiler tespit edildi. Aksiller lenfadenopatiden yapilan biyopsi sonucu B hiicreli lenfoma gelen hastaya
kemoterapi tedavisi baslandi. Tedavi ile remisyona giren hasta 1 yil sonra niiks olmasi Gizerine tekrar
kemoterapi tedavisi aldi. Bu dénemde sik pndmoniyle hastane yatislari olan hastanin IVIG dozu artirildi.
Profilaktik moksifloksasin, flukonazol, trimetoprim ve siilfametoksazol kullandi. Ozellikle agiz ve aniisde olmak
Uzere tim vlcutta yaygin agrili herpetik lezyonlari oldu (Resim 1). Hastaya valasiklovir tedavisi baslanmasina
ragmen herpetik lezyonlari tekrarlayarak ilerledi. Beraberinde olan ishal sikayeti ile yogun bakim tnitesine
yatirildi. Gerekli destek tedavileri verilmesine ragmen gelisen pnémoni nedeniyle exitus oldu.

Tartisma ve Sonug

CVID' li hastalar B hiicrelerinde oldugu gibi diger immiin sistem hicrelerinde de eszamanli bozukluklar
olabileceginden, artan sayida viral enfeksiyon gecirebilmektedir. Eklenen viral enfeksiyonlar nedeniyle
morbidite ve mortalite artmaktadir. CVID' li hastalarda olasi bir T hiicresi immin yetmezligiyle iliskili klinik ve
laboratuvar kanitlari arastirilmall ve uygun profilaksi disintlmelidir.

Anahtar Kelimeler: Cilt enfeksiyonu, Herpes virls, Yaygin dedisken immun yetmezlik (CVID)

Resim 1. Yiizde yaygin herpes

—
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[Abstract:0146] [Bildiri: PS-032]
Biyolojik Ajan Tedavisi Uygulanan Agir Astim Hastalari Covid 19'u Nasil Gegirdi?

Ismet Bulut, Zeynep Yegin Katran _
Sagdlik Bilimleri Universitesi Streyyapasa EgJitim ve Arastirma Hastanesi, Immunoloji ve Alerji Bilim Dali,
Istanbul

Amag: Siddetli astimi olan hastalarin, 6zellikle biyolojik tedavi altindaki hastalarin siddetli COVID-19 gelistirme
riskinin daha yuksek olup olmadidi hala net degil. Pediatrik hastalari hedef alan galismalar su anda sinirhdir;
bu nedenle bu calisma, COVID-19 salgini sirasinda biyolojik tedaviler altinda siddetli astimi olan hastalarin
klinik 6zelliklerini degerlendirmeyi amaclamaktadir.

Yontemler: Subat 2020-Subat 2023 tarihlerine kadar olan verileri topladik. Biyolojik tedavilerle (omalizumab
ve mepolizumab) tedavi edilen siddetli astimi olan hastalar kaydedildi. Her hasta icin demografik verileri,
klinik 6zellikleri, tedavileri, komorbiditeleri ve laboratuvar bulgularini inceledik. COVID-19'a yakalanan
hastalar igin hastaligin ciddiyetini, hastaneye yatis ihtiyacini ve spesifik tedaviyi de anlattik.

Sonuglar: Calismaya 35 omalizumab ve 25 mepolizumab tedavisi alan toplam 60 hasta dahil edildi. SARS-
CoV-2 testi pozitif gikan elli hasta (%83,3) belirledik. Mepolizumab tedavisi alan hastalarda yogun bakim yatisi
yoktu. Omalizumab alan 2 hasta yogun bakimda tedavi edilmisti. Mepolizumab tedavisi alan 10, omalizumab
tedavisi alan 15 hasta asemptomatik gegirmisti.

En sik eslik eden komorbidite sirasiyla reflli, osteoporoz ve obeziteydi.

Sonuglar:

iki tedavi grubu arasinda SARS-CoV-2 enfeksiyonu agisindan higbir fark bulunmadi. Kayith hasta sayisinin
sinirli olmasi ve kontrol grubunun olmamasi galismanin kisith yanidir.

Anahtar Kelimeler: Biyolojik tedavi, COVID-19, Mepolizumab, Omalizumab, SARS-CoV-2 enfeksiyonu

[Abstract:0147] [Bildiri: PS-132]

Yaygin dedgisken immiin yetmezlik (CVID) hastalarinda gastrointestinal sistem ve
hepatik bulgularin degerlendirilmesi

Mehmet Emin Gerek, Fatih Colkesen, Sevket Arslan ]
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, I¢ Hastaliklari AD, Immdunoloji ve Alerji Hastaliklari BD

Giris

Yaygin dedisken immiin yetmezlik (CVID) B lenfositlerde fonksiyon bozuklugu ile karakterize olan heterojen
bir primer immiun yetmezliktir. CVID hastalarinda akut veya kronik ishal gibi enfeksiy6z komplikasyonlar
gériilebilecedi gibi inflamatuar bagirsak hastaligi (iBH) veya kronik karaciger hastaligi (KKH) gibi non-
enfeksiydz gastrointestinal komplikasyonlar da gérilebilir. Calismamizda klinigimizce takipli CVID hastalarinda
gastrointestinal ve hepatik bulgularin dederlendirilmesi amaclanmustir.

Yéntem

Klinigimizde 2012-2022 yillari arasinda takip edilen 86 CVID hastasinin verileri retrospektif olarak hasta takip
dosyasi ve hastane bilgi sisteminde incelenmistir. Gastrointestinal komplikasyonlarin degerlendirilmesi
amaciyla serumda AST, ALT, ALP, GGT, total bilirubin, direkt bilirubin, HbsAg, Anti-HCV, endoskopi ve
kolonoskopi verileri,patoloji sonuglari, hepatobilier ve portal doppler ultrasonografi ve karaciger biyopsi
sonuglari incelenmistir.

Bulgular

Hastalarin median yas dederi 39’du (20-77) ve 37’si (% 43) kadindi. Cinsiyetler arasinda sadece kronik
karaciger hastaligi ylizdesi agisindan farklilik bulundu ve kadinlarda daha yuksekti (p=0.035). Hastalarin
%10.5'inde kolit, %10,5'inde KKH (1 fokal nodiiler hiperlazi, 1 otoimmn hepatit, 2 kronik hepatit B’ye bagl
karaciger sirozu, 5 kriptojenik karaciger sirozu), %5.8'inde 6zefagus varisleri, %25.6’sinda hepatomegali,
%39.5'inde splenomegali gérualmustir. Hastalar ile ilgili bulgular Sekil 1'de gdsterilmistir.

Tartisma/Sonug

CVID iligkili inflamatuar bagirsak hastaliklar hastalarin %4-12'sinde gortlmektedir(1). Calismamizda bu oran
%10.5 olarak bulunmustur. Cunningan-Rundles C ve ark. daha dnce yayinlamig olduklari bir galismada CVID
hastalarinda KKH orani %11.9 olarak bulmuslardir(2). Galismamizda ise bu oran %10.5 olarak tespit
edilmistir. Konservatif tedavilere direngli hastalarda gastrointestinal ve hepatik hastaliklar CVID'nin ilk bulgusu
olabilecedi gibi CVID hastalarinin takibinde komplikasyon olarak da gorilebilmektedir. CVID'nin
gastrointestinal ve hepatik komplikasyonlarda kullaniimak lzere gelistirilecek tedavi modaliteleri hastalarin
morbidite ve mortalite insidanslarinin azaltilmasi agisindan faydali olabilecektir.

Anahtar Kelimeler: Gastrointestinal sistem, Inflamatuar bagirsak hastaligi, Kronik karaciger hastaligi, Yaygin
dedisken immin yetmezlik
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Sekil 1. Gastrointestinal ve Hepatik Bulgu Oranlar:
Sekil 1. Gastrointestinal ve Hepatik Bulgu Oranlari (n=86)
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Bulgular

Tablo.1 Demografik Veriler, Survey ve Tespit Edilen Genetik Mutasyonlar
Kadin 37 %43

Erkek 49 %57

Sag 69 %80.2

Eksitus 17 9%19.1

Hasta No Yas Cinsiyet Hastalik Genetik Mutasyon
1 20 Erkek  Crohn hastalig NLRC4

2 36 Kadin Ulseratif kolit, Kronik karaciger hastaligt NCF2

3 22 Kadm  Ulseratif kolit LRBA

4 21 Kadin  Anal Verri DCLRE1C

5 39 Erkek Kronik karaciger hastaligi TNFRSF13B
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[Abstract:0148] [Bildiri: PS-033]

Immiin sistemin dogustan kusurlari ve otoimmiin sitopeni

Raziye Burcu Glven!, Ezgi Topyildiz2, Neslihan Edeer Karaca?, Glizide Aksu3, Necil KutlkcUller3, Deniz
Karapinar®

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Romatoloji Bilim Dali, IZMiR

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Allerji Imminoloji Bilim Dal, IZMIR

3Ege Universitesi Tip Fakdltesi Pediatrik Romatoloji ve Pediatrik Allerji Immiinoloji Bilim Dali, iIZMiR
4Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Hematoloji Bilim Dal, iZMIR

Primer immiin yetmezlikler (PIY) ya da immiin sistemin dodustan kusurlar tekrarlayan enfeksiyonlarla
karakterize kalitsal hastalik grubudur. Immin regiilasyon kaybi, abartili immiin yanita yol acarak otoimmin
hastaliklari baskin klinik tablo haline getirebilir. Tekrarlayan, tedaviye direncli otoimmiin sitopeni (OIS) baz
hastalarin ilk klinik bagvurusu olabilir. Calismamizin amaci klingimizde PIY tanisiyla izZlenmekte olan olgular
arasinda OIS olan hastalarin demografik, klinik ve laboratuar &zelliklerini tanimlamaktir.

Yéntem: 1994 yilindan beri klinigimizde PIY tanisiyla izlenmekte olan hastalarin dosyalari taranarak OiS'li
vakalar belirlendi. Bu hastalarin demografik verileri, klinik bulgulari, laboratuar sonuclari ve immutnmodilatér
tedavileri ve tedavi yanitlari hasta dosyalarindan kaydedildi. Hastalarin demografik ve laboratuar bulgulari PIY
kategorisine ve OIS tipine gore karsilastirild.

Bulgular: PIY tanisi ile izlenen 562 hastanin %6’sinda (s=34) OIS tespit edildi. Hastalarin 12'sinde otoimmiin
hemolitik anemi (OIHA), 8‘inde immin trombositopenik purpura (ITP) ve 14’linde Evans sendromu vardi.
Erkek kiz cinsiyet orani 2.4 idi. OIS hastalarin %50’sinin (s=17) ilk basvuru klinigi idi. Lenfoproliferasyon %56
hastada tespit edildi. Evans sendromu (p=0.004) ve lenfoproliferasyon (p=0.005), Immiin disregiilasyon
hastaligi grubunda daha sikti. CD8+T lenfosit orani Evans sendromu olan hastalarda ITP'li hastalara goére daha
yiiksekti (p=0.011). OIS icin IVIG ve veya steroid ile ilk basamak tedavi alan 33 hastanin 23'inde tedaviye
yanit alinamadi. Tedaviye yanitsiz hastalarin %89,5'inde lenfoproliferasyon (p=0,007), %92,9'unda immin
disreglilasyon hastaligi tanisi (p=0,021), daha duslik |6kosit (p=0,025) ve nétrofil sayisi (p=0.013) tespit
edildi. Tedaviye yanitli hastalarda daha diisik CD3+T lenfositine orani (p=0,028) saptandi.

Sonug: Otoimmiin sitopeni PIY'lerin ilk bulgusu olabilir. Ozellikle lenfoproliferasyonu olan ve birinci basamak
tedaviye yanit vermeyen hastalarda altta yatan PIY sliphesi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: otoimmin sitopeni, primer immin yetmezlik, immunsipresif tedavi

[Abstract:0149] [Bildiri: PS-034]

Eriskin yasta tani alan otoimmiin lenfoproliferatif sendrom (ALPS) vakasi
Mehmet Emin Gerek, Selim Kahraman, Fatih Colkesen, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, I¢ Hastaliklari AD, Immiunoloji ve Alerji Hastaliklari BD

GIRIS

Otoimmiin lenfoproliferatif sendrom (ALPS), lenfosit apoptozunda gelisen defekt sonucunda lenfosit
homeostazinin bozulmasi ile gelisen immun sistem kusurudur. Bu patoloji sonucunda hastalarda
lenfadenopati, hepatomegali, splenomegali ve artan lenfoma riski ile kendini gosteren lenfoproliferatif hastalik
gelisir. En sik Fas reseptoriinde otozomal dominant mutasyon sonucu géralir.

OLGU

Yirmi yasinda kadin hasta tarafimiza reklirren ates, hastane yatisi gerektiren yilda dortten fazla enfeksiyon
gecirme 6ykusiyle basvurdu. Ozgegmisinde epilepsi ve mental reterdasyon mevcuttu. Soy gecmisinde tek
yumurta ikizi olan iki kardesi ALPS tanisi ile gocuk immunoloji klinigi tarafindan takip edilmekteydi.
Tekrarlayan enfeksiyon 6yktisi olan bir kardesi yirmi yasinda exitus olmustu. Lenfadenopati (LAP) ve
organomegali agisindan istenen ultrasonografilerde servikal ve inguinal bélgedeen biiyiglu 1 cm olan kalin
korteksli lenf nodlar gorildi, karaciger 170 mm, dalak 130 mm tespit edildi.Hemogram ve biyokimya
tetkiklerinde patoloji gériilmedi. immiinglobulin diizeyleri normal sinirlardaydi. Asi antikor yanitlari ve
izohemaglitinin dizeyi yeterliydi. Genetik tetkikinde heterozigot FAS mutasyonu (ALPS Tip 1a) tespit edildi.
Periferik lenfosit alt gruplari normal referans araligindaydi. Hasta 6 aydan uzun sliren LAP ve splenomegalisi
olmasi, heterozigot FAS mutasyonu saptanmasi ve aile hikdyesi olmasi nedeniyle ALPS tanisi aldi. intravenéz
immunoglonulin (IVIG) tedavisi ile rekirren enfeksiyonlari kontrol altina alindi.

SONUC

ALPS, apopitoz mekanizmasinda bozukluk sonucu gelisen nadir bir genetik patolojidir. Genis yelpazede klinik
bulgulari olmasi nedeniyle birgok hastalik ile ayirici tanisinin yapilmasi gerekmektedir. Hastanin klinik
bulgularina gore verilebilecek tedavi secenekleri degisebilmektedir. Otoimmdinite bulgulari 6n planda olan
hastalarda kortikosteroidler ve diger imminsupresif tedaviler kullanilabilirken, rekiirren enfeksiyon
durumunda IVIG basarih bir tedavi secenedidir.

Anahtar Kelimeler: FAS mutasyonu, Lenfoma, Otoimmin lenfoproliferatif sendrom, Splenomegali
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[Abstract:0151] [Bildiri: PS-133]

Eslik Eden Otoimmiin/Enflamatuvar Hastalik ve/veya Bulgulari Olan Primer Immiin
Yetmezlik Tanili Hastalarin Analizi

Feyza Pelin Haksever!, Saliha Esenboga?, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz?
'Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immduinoloji Bilim Dali, Ankara

Primer Immun yetmezlik (PIY)'ler yalnizca enfeksiyonlara yatkinlikla degil, giderek artan oranda immiin
disreglilasyon bulgulari olarak tanimlanan otoimmuinite, enflamasyon gibi bulgular ile kliniklere
basvurmaktadir.

Amag: Eslik eden otoimmiin/enflamatuvar hastalik/bulgular olan PiY'lerin incelenmesi ve aralarindaki iligkinin
ortaya konulmasi amacglandi.

Yontem: Ocak 2000- Aralik 2021 tarihleri arasinda klinigimizde takip edilmis, izlem verilerine ulasilabilen 0-
70 yas arasindaki PIY tanili hastalarin hastane bilgi kayitlari retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: PiY tanisi ile takip edilen hastalarda otoimmiin/enflamatuvar hastalik/bulgularin gériilme orani
%?29.8 idi. Erkek/kiz orani:1.4 olan hastalarin ortanca tani yasi 6 yil (3 glin-67 yil) idi. Hastalarin %5.1‘inde
genetik komorbidite mevcuttu; komorbiditesi olanlarda komorbiditesi olmayanlara gére mortalitenin daha
ylksek oranda oldugu g6zlemlendi (p<0.02). Basvuru aninda hastalarin %69’unda otoimmdiin /enflamatuvar
hastalik/bulgu oldugu gézlemlendi. Eslik eden otoimmiin/enflamatuvar hastalik/bulgusu olan PiY’lerin
%62.7'sinde antikor eksikliklerinin baskin oldugu immun yetmezlikler; %11.1'i kombine immun yetmezlikler,
%38.5'i immiin disreglilasyon ile seyreden hastaliklardi. Eslik eden otoimmiuin/enflamatuvar hastaliklarin %60’
alerjik hastaliklardi. Hastalarin %23.5’inde birden fazla otoimmiin/enflamatuvar hastalik tanisi mevcuttu.
Birden fazla otoimmin/enflamatuvar hastaligi olan hastalarda da en yaygin tani antikor eksiklerinin baskin
oldugu immiun yetmezlikler olmakla birlikte immin disreglilasyon ile seyreden immiin yetmezlikler oraninin
genel PIY sinif dagilimina gére daha yiiksek oldugu gézlemlendi (p<0.05). Hastalarin %66.9’unda otoimmiin/
enflamatuvar bulgu oldugu; en sik saptanan bulgunun anti-nlkleer antikor pozitifligi oldugu gozlemlendi.
Sonug ve Oneriler: Otoimmiin/enflamatuvar bulgularin %50’sinden fazlasinin PIY tanisindan énce
saptanmasi bu bulgularin PIY tanisi koymada yol gdsterici olabilecegini diisindirmistir.
Otoimmun/enflamatuvar durumlar konusunda farkindaligin artmasi ve klinik uygulamalarda
otoimmiin/enflamatuvar belirteclerin kullaniminin yayginlastiriimasi ile PIY tanisinin daha erken dénemde
konabilecedi, iliskili morbidite ve mortalitenin azalabilecegi dislnUtlmustur.

Anahtar Kelimeler: primer immun yetmezlik, otoimmunite, enflamasyon, enflamatuvar bulgu, alerji

Primer immiin yetmezlik tanih hastalarda eslik eden otoimmiin/enflamatuvar
hastaliklarin etkiledikleri disiplinlerin PIY simiflarina gore dagilimi
- Adacii - Diges*™ - Ganstroantaroiok | Netrolom - Putmonaer

Owrmatolop: - Endoirnolok Hematokok | Nercopt - Romatobjk

PiYSINIFLARI®
w
K
i

*PIY Siniflari: 1: Kombine Immiin Yetmezlikler, 2: Sendromik Ozellikler Gosteren Kombine
Immiin Yetmezlikler, 3: Antikor Eksikliklerinin Baskin Oldugu Immiin Yetmezlikler, 4:
Immiin Disregiilasyon ile Seyreden Hastaliklar, 5:Fagositer Sistem Bozukluklari, 6: Dogal
ve Hiicresel Immiin Sistem Hastaliklari, 7: Otoenflamatuvar Hastaliklar, 8: Kompleman
Eksiklikleri, **Kas-iskelet sistemi, Kadin dogum ve hastaliklar
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Laboratuvar tetkikleri ile saptanan otoimmiin/enflamatuvar bulgularin 6zellikleri
n (%) Once*, %

Laboratuvar Parametreleri ile Saptanan Bulgular 435 (72) 56.1

A. Otoantikor Pozitifligi

- Anti-Niikleer Antikor 231 (53.1) 56.5
- Tiroid Peroksidaz Antikoru 102 (23.4) 52

- Tiroglobulin Antikoru 52 (11.9) 57.7
- Direkt Globiilin Testi 33(75) 57.6
- Cift Sarmalli DNA Antikoru 18(4.1) 444
- Doku Transglutaminaz IgA Antikoru 13 (3) 53.8
- Doku Transglutaminaz 1gG Antikoru 8(1.8) 87.5
B. Akut Faz Reaktan1 Degisiklikleri

- C-Reaktif Protein 160 (36.7) 70

- Eritrosit Sedimentasyon Hizi 134 (30.8) 54.5
- Ferritin 42 (9.6) 63.1
- Albiimin 35(8) 52.9

* Otoimmiin/ Enflamatuvar bulgu gelisimi ile PIY tani iliskisi; PIY tanisindan énce
otoimmiin/ enflamatuvar bulgu gelistiren hasta yiizdeleri **Yiizdelerin toplami
yuvarlamalardan ve bazi hastalarda birden fazla bulgu olabilmesi nedeni ile %100
olmayabilir.

[Abstract:0152] [Bildiri: PS-035]

RAG 1-2 eksikligi tanili 9 hastanin degerlendirilmesi: tek merkez deneyimi

Isilay Turan, Selami Ulas, Sezin Naiboglu, Ozge_ Turkyillmaz, Sibel Kaplan Sarikavak, Gililsah Kalay, Nermin
Kapgl, Ilke Yildirnm, Serdar Al, Pinar Gékmirza Ozdemir, Mehmet Halil Celiksoy, Cigdem Aydogmus
SBU Basaksehir Gam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Immunolojisi ve Alerji Bilim Dali

Rekombinaz aktive edici genler (RAG1 ve 2), T ve B hiicresi gelisiminin erken evrelerinde gok énemli bir rol
oynayan lenfoid spesifik proteinleri kodlar. Anormal rekombinaz aktive edici genlere sekonder primer immin
yetmezligi olan hastalar, erken ciddi enfeksiyonlardan otoimmiin komplikasyonlara ve inflamasyona kadar
dedisen genis klinik fenotipler gosterebilir. Iimmiinolojik fenotip ayrica T-B-NK+ adir kombine immiin
yetmezlikten kombine immiin yetmezlige veya normale yakin T ve B hiicre sayilari ve hatta patojenlere karsi
korunmus spesifik antikor yaniti ile antikor eksikliklerine kadar dedisebilir. Bu kohortta RAG 1 ve RAG 2
eksikligi tanili hastalarin klinik, immuinolojik, genetik 6zelliklerini ve dogal seyrini belirlemeye galistik.

Anahtar Kelimeler: agir kombine immun yetmezlik, primer immun yetmezlik, RAG1, RAG2
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[Abstract:0153] [Bildiri: PS-036]

Cocugu Iile Birlikte Tani Alan 22q11 Delesyon Olgusu

Demet Tekcan', Ilknur Kiilhas Celik?, Nadir Kogak?, Hasibe Artag?
1Selguk Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya
2Selguk Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Genetik Bilim Dali, Konya

Giris: 22q11.2 delesyonu toplumda en sik gérilen mikrodelesyon sendromlarindan birisidir. Hastalarin
cogunda de novo mutasyon saptansa da yaklasik %5-20 hastada otozomal dominant gegcis bildirilmistir. Bu
bildiride otozomal dominant gegisli 22g11.2 delesyonu olan anne ve gocugunu sunmayi hedefledik.

Olgu: Onsekiz aylik erkek hasta; 8 ayliktan itibaren her ay kulak enfeksiyonu ve lenfadenopatilerinin olmasi
nedeniyle bagvurdu. Hastanin 36 hafta 2100 gr olarak sorunsuz dogdugu 6grenildi. Anne baba arasinda
akrabalik yoktu. On yas erkek kardesinin sag saglikli olup, bir erkek kardesi 6 aylikken kalp hastaligi nedeniyle
kaybedilmisti. Muayenesinde; boy:80cm(<3p), kilo: 8200gr (<3p) idi. Fincan kulak, burun koki basiklidi,
tubuler burun, hipertelorizm, mikrognati, retrognati, balik agiz, yliksek damak ve uzun filtrum gozlenen
hastada 3/6 Gfurim mevcuttu. USG sinde timis boyutu normalden kiclk saptandi. EKO’da perimembranéz
VSD ve sag arkus aorta vardi. Lenfopeni gézlenmeyen hastanin serum immunglobulin dizeyleri
(IgG:930mg/dl, IgA:23,3 mg/dl, IgM: 55,5mg/dl) ve akim sitometrik analizi normaldi. Hastanin yapilan FISH
analizinde 22q11 delesyonu saptandi. Hastanin annesinde de atipik yliz gériinimu oldugu gézlendi. Annenin
Oykuslinde tekrarlayan bogaz enfeksiyonlari nedeniyle 8 yasinda tonsillektomi oldugu ve habituel abortus
nedeniyle takip edildigi 6grenildi. Annenin serum IgG: 1590mg/dl ve IgA:201mg/dl normal; IgM:18,3 mg/dI
normalden disiktl. Akim sitometrik analizinde CD3+ T hticre orani %47.3 ve CD3+CD4+ T hicre orani
%?26.7 olup normalden hafif dlsltiktii. Annenin genetik analiz sonucunda da 22q11 delesyonu saptandi.
Sonug: 22q11.2 delesyon sendromu tanimlanan olgularin ebeveynlerinin de delesyon varlidi agisindan
arastiriimasi ve tani alan aileye genetik danismanlik verilmesi gerekir. Annesinin hastamiz ile es zamanl tani
almasi dikkat cekicidir.

Anahtar Kelimeler: 22q11.2 delesyon, otozomal dominant gegis, de novo mutasyon

[Abstract:0155] [Bildiri: PS-037]

TACI ve ARTEMIS genlerindeki patojenik varyantlara bagh nekrobiyozis lipoidika ile
prezente olan immiin yetmezlik olgusu

Seda Tunca!?, Merve Ocalan?!, Ayse Aygiin2, Ceren Eser?, Mehmet Geyik2, Ayca Aykut3, Ozge Yilmaz!, Hasan
Yiksel!, Necil Kuttikgliler?, Neslihan Edeer Karaca?

I1Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Manisa

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, izmir

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

Giris: ARTEMIS (DCLRE1C) homolog olamayan cift sarmal kirilma onarimi ve V(D)J rekombinasyonunda yer
alan endontkleolitik enzimdir. Amorfik Artemis mutasyonlarinda DNA onariminda sorun olup T-B-NK+ agir
kombine immin yetmezlik (SCID) klinigi gozlenmektedir. Transmembran aktivatér ve CAML (kalsiyum-
modulator ve siklofilin-ligand) etkilesimci (TACI) proteini ise TNF benzeri reseptor ailesinin bir Gyesidir. TACI
ve ARTEMIS gen mutasyonlarinin birlikte saptandidi bir hasta sunulmaktadir.

Olgu: Yilz, gévde ve ekstremitelerde 5 yildir devam eden Ulsere cilt lezyonlari ile bagvuran 11 yas erkek
olguda, hipogamaglobulinemi ve cilt biyopsisisinde genis nekrobiyotik kazeifiye grantlomlar saptandi.
Hastanin bliyiime ve gelisimi yasina gére normal ve éncesinde tekrarlayan sinopulmoner veya diger sistem
enfeksiyon 8ykisi bulunmamaktaydi. izole cilt granilomlan (histopatolojik olarak nekrobiyozis lipoidika) ile
seyreden yaygin dedisken immin yetmezlik (CVID) 6n tanisiyla izleme alinan olguda dizi analizinde TACI
geninde heterozigot (p.Cys104Arg, c.310T>C) mutasyon saptandi. Diizenli IVIG replasmani baslanan olgunun
1,5 yillik izleminde klinik gidisin saptanan mutasyon ve klinigiyle uyumlu seyretmemesi, akciger enfeksiyonlari
ve total alopesi gibi bulgularin eklenmesi, granilomlarin artmasi, in vitro T hicre proliferasyon yanitinda
yetersizlik saptanmasi Uzerine istenen hedeflenmis yeni nesil dizi analizinde (Ion AmpliSeq™ Primary Immune
Deficiency Research Panel) DCLRE1C (ARTEMIS) geninde homozigot saptandi. Hipomorfik Artemis
mutasyonuna bagli kombine immin yetmezlik tanisiyla kok hiicre nakli yapilmasi planlandi.

Sonug: TACI mutasyonlari CVID; ARTEMIS ise SCID gibi immiin yetmezliklerle iligkilidir. Mutasyonlar, oldukca
genis spektrumda hastalik fenotipine neden olabilir. goklu genetik atipik baslangig bulgulari ve seyir gosteren
hastalarda coklu genetik bozukluklar bir arada olabilir. molekiler incelemeler kesin taniya ulasmada énemlidir.
Yeni klinik bulgularin bildirilmesi TACI ve ARTEMIS mutasyonlari ile iligkili fenotiplerin belirlenmesine yardimci
olacaktir.

Anahtar Kelimeler: nekrobiyozis lipoidika, Artemis, TACI
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[Abstract:0156] [Bildiri: PS-134]

Interlokin 12 Reseptor Defekti Tanisi ile izlenen Hastalarin Klinik, Radyolojik ve
Laboratuar Bulgularinin Degerlendirilmesi

Havva ipek Demir!, Halime Nayir Biyiiksahin!, ismail Glizelkas!, Didem Alboga?, Birce Sunman?, Meltem
Akgll Erdal!, Raziye Atan?, Burcu Capraz Yavuz!, Deniz Caddas?, Saliha Esenboda?, Feyzi ilhan Tezcan?,
Hatice Nursun Ozcan3, Nagehan Emiralioglu Ordukaya?!, Ebru Yalgin!, Deniz Dogru Erséz?t, Ugur Ozcelik!, Nural
Kipert

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gdgiis Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

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

3Hacettepe Universitesi Tip Fakltesi, Cocuk Radyoloji Bilim Dali, Ankara

Bu calismada, BCG asisi sonrasi gesitli komplikasyonlarla hastaneye basvurup IL12 reseptor defekti tanisi
konan alti hastayi dederlendirmeyi amacladik. Calismaya alinan hastalarin biri kiz, bes tanesi erkekti. Aile
Oykusu sorgulandiginda; bes hastanin anne baba arasinda akrabalik oldugu; bir hastanin ise kuzeninin de
benzer 6ykl ve klinikle bagvurup 18 aylikken ex oldugu 6grenildi. Basvuru sirasinda dort hastada aksiller
bélgede lenfadenopati, bir hastada BCGitis, bir hastada ise aksiller ve inguinal bélgede lenfadenopati
mevcuttu. Basvuru sirasinda tim hastalarin oksijen saturasyonu %95'in (izerindeydi. Akciger dinleme
bulgulari dogaldi. Higbir hastada solunum sikintisi yoktu. Tum hastalara BCG asisinin yapilmis oldugu
dgrenildi. Ug hastanin solunum fonksiyon testi, koopere olamadiklari icin dederlendirilemedi. Diger hastalarin
FEV1 dederleri %80'in lizerindeydi. Akciger gorintiilemesinde dort hastanin aksiller ve hiler lenfadenopati
bulgusu mevcuttu. Bir hastanin gériintilemesinde 6zellik yoktu. Bir hastanin gértintilemesinde bilateral hiler
ve mediastinel lenfadenopati, her iki akcigerde buzlu cam dansiteleri mevcuttu. Bu hastaya dortlu
antitiberklloz tedavi baslandi ancak pirazinamid direnci saptanmasi nedeniyle tedaviye
izoniazid+rifampisin+etambutol+moksifloksasin seklinde devam edildi. Dértl antitliberkiiloz tedaviye 2 ay
devam edilip 9 ay slre ile izoniazid+rifampisin tedavisinin planlandidi 6grenildi. Ancak, hastanin takiplerine dis
merkezde devam etmesi nedeniyle progresyonu degerlendirilemedi. Diger tim hastalar antitiberktiloz tedavi
aldi. Antitiiberkiiloz tedaviye ek olarak ii¢c hastaya Immunoloji tarafindan trimetoprim-sufometoksazol
profilaksisi; iki hastaya trimetoprim-sufometoksazol profilaksisi ve interferon gama tedavisi; bir hastaya ise
sadece interferon gama baslandigi 6grenildi. Takibinde hayatini kaybeden hastamiz olmadi.

Birincil immun yetmezliklerde, Mycobacterium bovis susu dahil tim mikobakteriyel enfeksiyonlara yatkinlk
goritlmektedir. Mycobacterium bovis susu iceren BCG asisi, lUlkemizde zorunlu olarak uygulanan canli asidir.
Bu nedenle badisiklama sirasinda aile/akraba 6ykusUinlin dikkate alinmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: BCG, immun yetmezlik, Interlékin12 reseptér, lenfadenopati, tiiberkiiloz

[Abstract:0157] [Bildiri: PS-038]

Bruton tanih olgularimizin klinik, demografik ve laboratuvar o6zellikleri

Nermin Kapgi, Giilsah Kalay, ilke Yildirnm, Selami Ulag, Sezin Naiboglu, Isilay Turan, Ozge Tirkyillmaz, Sibel
Kaplan Sarikavak, Serdar Al, Pinar Gokmirza Ozdemir, Mehmet Halil Celiksoy, (;icjdem Aydogmus )
Sagdlik Bilimleri Universitesi Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Unitesi,
Istanbul

Giris;

Konjenital agammaglobulineminin en yaygin nedeni, vakalarin yaklasik %85'ini olusturan X'e bagl
agammaglobulinemi (XLA; Bruton tipi agammaglobulinemi) olup otozomal resesif formlari da tanimlanmistir.
XLA, Bruton tirozin kinaz (Btk) olarak adlandirilan bir sinyal iletim molekdilindeki kusurdan
kaynaklanmaktadir. Klinik semptomlar nedeniyle basvuran hastalar genellikle baslangicta dnemli
hipogamaglobulinemi/agamaglobulinemi ve CD19+ B hicrelerinin neredeyse yoklugu ile tanimlanir. Solunum
yollarinin tekrarlayan enfeksiyonlar sik goérilir. Kapsulli bakterilere ve enteroviral enfeksiyonlara karsi artmis
bir duyarhlik vardir. Klinik semptomlari genellikle ilk olarak 6 ila 18 aylikken farkedilir. Biz de kendi
olgularimizin klinik, demografik ve laboratuvar 6zelliklerini degerlendirmeyi amagladik.

Metod: Hastalara ait verileri retrospektif olarak dosya ve hastane djjital veri tabanindan alarak yas, tani yasi,
cinsiyet, akrabalik, klinik ve laboratuvar bulgularini degerlendirdik.

Bulgular: Hepsi erkek olmak lizere toplam hasta sayimiz 5'di. Yas ortalamasi 9,2 yil olup tani yas ortalamasi
44,8 aydi. Akraba evliligi 1 hastada mevcuttu. En sik bagvuru sebebi (st solunum yolu enfeksiyonu ve otit
olup bunu alt solunum yolu enfeksiyonu izlemekteydi. Genetik analiz 4 hastamiza yapilmis olup hepsi Bruton
tirozin kinaz gen mutasyonu tasiyordu. Tum hastalarimiz intravendz immunglobulin (IVIG) replasman tedavisi
almaktaydi.

Sonug: X'e bagli agammaglobulinemide, erken teshis ve IVIG replasmani gocugun normal bliyimesini
sadlayabilir ve enfeksiyon sikligini azaltabilir.

Anahtar Kelimeler: cocuk, bruton, agammaglobulinemi, infeksiyon, immun yetmezlik
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[Abstract:0158] [Bildiri: PS-039]

Serum total IgE 12000 IU/ml: Tani ne olabilir? Olgu sunumu

Maleyka Karimova!, Elvira KapakovaZ
LAzerbaycan Tip Universitesi. 2.Cocuk hastaliklari Anabilim Dali. Baku. Azerbaycan
2Gence Uluslararasi Hospital. Gence. Azerbaycan

Girig: Serum total IgE yuiksekligi ilk planda allerjik hastaliklari akla getirmesine ragmen doku invazyonu yapan
parazit enfeksiyonlari, primer immin yetmezliklerin bazilari, viral ve bakteriyel enfeksiyonlar, mantar
enfeksiyonlari, otoimmiin, neoplazik ve kiitanoz hastaliklar, kronik karaciger ve bébrek hastaliklari da serum
total IgE dlizeyinde ylikseklige neden olabilir. Serum total IgE dlizeyi cok ytksek olan, lakin ciddi klinik
belirtileri olmayan, etiyolojisi saptanmayan bir olguyu tartismay! amacladiik.

Olgu: Klinigimize basvuran 3 yas 8 aylik kiz cocugu tek bir kez 6 ayliginda atopik dermatit tanisi ile tedavi
almisdir. 6 ayhidinda hastada sut alerjisi ve IgE-nin 246 IU/ml olmasi saptanmistir. Cocuk hayatinda 3 kez
nezle gegirmis. Hastada hig bir zaman pndémoni, abses ve baska hig bir bakteriyel enfeksiyonlar olmamistir.
Klinik incelemelerde tonsilleri bir kadar hipertrofik, farenks hiperemikdi. Tek-tek dksireyi vardir. Atesi yok,
istahi normal. Derisi temiz,hig bir dékiinti yok. Cocugun kilo ve boy kaybi yok. iskelet anomalileri yok. Kaba
yliz gériinimu, soguk cilt absesleri yok. Akcigerler ve kalp muayinesinde hig bir degisiklik gézlenmedi.
Hastaya viral Gst solunum yolu tanisi koyuldu. Tam kan sayiminda l6kosit sayisi normal, lemfositoz mevcuttu.
CD4+ ve CD+8 hiicre sayilari normal diizeylerde idi. Serum IgM ve IgG normal, IgA ve sIgA in mukosa ise
biraz disiik bulunmusdur. Nétrofil fonksiyonlarinda degisiklik gézlenmedi. Eozinofil sayisi normal. Total igE:
12000 IU/ml degeri ile ylksek olarak bulundu. Tam idrar tahlili, fekal testler normaldi. Hastanin parazitolojik
tetkik ve mantar enfeksiyonlari sonuclarinin negatif olmasi gézlendi. Bogaz, idrar, kan kiltlriinde Greme
olmadi.

Sonug: Ciddi serum total IgE yliksekligi saptanan, fakat ciddi klinik belirtileri olmayan hastalarin daha
derinden arastirilmasi gerektir.

Anahtar Kelimeler: Alerji, gocuk, serum total IgE

[Abstract:0159] [Bildiri: PS-040]

IImmun yetmezlik, Konjenital nefrotik sendrom ve Adrenal yetmezlik ile iliskili
sfingosin-1-fosfat liyaz -1 mutasyonu olan vaka

Ahmet Sezer, Veysel Karakulak, Nilgin Bahar Teker, Mahir Serbes, Dilek Ozcan, Derya Ufuk Altintas
Cukurova Universitesi Tip Faklltesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Adana

Giris: Bu gendeki varyantlar konjenital nefrotik sendrom, adrenal yetmezlik, iktiyoz, immun yetmezlik, agir
lenfopeni ve farkl nérolojik bozukluklar ile karakterizedir. Otozomal resesif gecis gdsteren ve genelde
fonksiyon kaybettirici mutasyonlar gorilmektedir. Fenotipte bildirilen bulgularin cogunlugu hastaya gére
dediskenlik géstermektedir (2)

Olgu: 3 aylik iken batinda distansiyon, géz kapaklarinda ve el sirtinda 6édem yakinmasi ile dis merkeze
basvuru burada yapilan tetkiklerinde konjenital nefrotik sendrom tanisi aliyor. Dis merkez izleminde 2 defa
pnémoni nedeniyle servis yatisi ve sepsis nedeniyle yogun bakim yatis 6yklsli mevcut. Ates, 6kslrik ve genel
durum bozuklugu nedeniyle servise yatisi yapildi. Yapilan tetkiklerinde hiponatremi, hipoglisemi, kortizol
disuk ve ACTH ylksek adrenal yetmezlik diisiinildi, tam kan sayiminda lenfopeni (500 103/uL), lenfosit alt
grubunda CD3, CD4 yasina gore dusik, RTE(recent timik emigrate) yasina gére dusukti.

Tartisma ve Sonugc: Bu sfingolipid metabolizmasi bozuklugu olan hastalarda hemen hemen her zaman
konjenital veya steroide direngli nefrotik sendrom goralir ve siklikla son donem bobrek hastaligina ilerler(3).
Litaratlirde Avinaash Maharaj ve arkadaslari(3) tarafindan yayinlanan 6 olgunun bulundudu seride 4 hastada
persistan lenfopeni ve immun yetmezlik bulgular mevcuttu. immun yetmezligin mekanizmasi tam olarak
aciklanamamistir. Bizim hastamizda persistan lenfopeni, lenfosit alt grubunda CD3, CD4 ve RTE(recent timik
emigrate) yasina gére disiiktii. Antihbs asi yaniti yoktu. izleminde 2 defa pnémoni nedeniyle servis yatisi ve
sepsis nedeniyle yogun bakim yatis 0yklsl olan hasta IVIG tedavisinden fayda gordi.SGPL1 eksikligi
konjenital nefrotik sendrom, adrenal yetmezlik, iktiyoz, immin yetmezlik, agir lenfopeni ve farkl nérolojik
bozukluklar ile karsimiza gikan nadir bir hastaliktir.

Anahtar Kelimeler: SGPL1, immun yetmezlik, nefrotik sendrom, adrenal yetmezlik
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[Abstract:0160] [Bildiri: PS-135]

Primer Immiin Yetmeazlikli Cocuklarda Iintraven6z Immiinglobulin Tedavisi iliskili
Otoantikorlarin Degerlendirilmesi

Murat Ozer, Seher Tekeli, Selcuk Dodan, Sema Cetin, Ridvan Selen, Caner Aytekir]
Dr. Sami Ulus Cocuk Sagligi ve Hastaliklar EJitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immunoloji-Alerji Klinigi,
Ankara

Giris-Amag: Primer immiin yetmezlik (PiY)’lerin seyrinde otoimmiinite ve otoimmin hastaliklar gérilebilir.
PIY’lerin tedavisinde kullanilan intravendz immiinglobulin G (IVIG)'nin otoantikor gecisine neden oldugu
gosterilmesine karsin, bu antikorlarin hastada klinik semptom olusturabilecedine yonelik bir veri yoktur. Bu
calisma ile PIY tanili IVIG alan olgularda otoantikor pozitiflikleri ve otoantikor pozitifliginin klinik uyumu
incelendi.

Materyal-Metod: 01.01.2012-31.12.2021 tarihleri arasindaki 10 yillik slirecte hastanemiz cocuk immunoloji
klinigine bagvuran ve PIY tanisi alan 0-18 yas grubu hastalar calismaya dahil edildi. 69 PIY hastasina
uygulanan 2025 IVIG infiizyonu galisma kapsaminda dederlendirildi. “anti-TPO”, “anti-tiroglobiilin”, “doku-
transglutaminaz IgA”, “doku-transglutaminaz IgG”, “anti-gliadin IgA”, “anti-gliadin IgG”, "ANA”, “Anti-dsDNA"
otoantikorlar tarandi. Otoantikor pozitifligi saptanmasi durumunda ek laboratuvar ve gériintiileme tetkikleri
ile klinik uyum arastirildi.

Bulgular: 48 olguda otoantikorlardan en az biri taranirken, 21 olguda otoantikor taramasi yapiimadigi gérulda.
36 hastanin anti-TPO agisindan tarandigi, 23 olgunun anti-TPO (+) oldugu saptandi. 23 anti-TPO (+) olgunun
2'sinde klinik bulgular, tiroid USG ve TSH/T4 ile troidit dogrulanmis ve hormon replasman tedavisi baglanmis.
38 hastada anti-tirogloblin taranmis, 9 olguda pozitif saptanmis, 2'sinde klinik bulgular, troid USG ve TSH/T4
ile tiroidit bulgusu varken, bir olgunun hormon tedavisi aldigi goruldi. Doku-transglutaminaz IgG 26 olguda
taranmis, olgularin 2’sinde (+) saptanirken bu iki olguda da ¢dlyak bulgusu saptanmamis. ANA 38 olguda
taranmis, olgularin 3'Unde (+) saptanirken, olgularda romatolojik hastalik bulgusu olmadigi gérulda.

Sonug: IVIG alan PIY hastalarinda otoimmiin hastaliklarin saptanmasinda otoantikorlarin taranmasi saglikli
sonuglar vermeyebilir. Otoantikorlarin pozitif saptanmasi durumunda ek laboratuvar tetkikleri ve gérintileme
yontemleri kullaniimasi hastalar igin daha dogru sonuglar elde edilmesini saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: iViG, otoimmiinite, primer immiin yetmezlik
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LRBA ve CTLA4 eksikligi olgularinda abatacept molekiiliiniin immiinolojik etkileri

Mehmet Cihangir Catak!, Royala Babayeval, Feyza Bayram Catak!, Alper Bulutoglu!, ibrahim Serhat Karakus?,
Naz Siriicii2, Basak Kayaoglu?, Esra Karabiber?, idil Akay Haci3, Gamze Akgiin!, Dilek Baser?!, Sevgi Bilgic
Eltan!, Asena Pinar Sefer!, Ayca Kiykim#4, Sefika Ilknur Kékcii Karadag®, Cigdem Aydogmus®, Ferah Genel3,
Nesrin Gllez3, Esra Yiicel’, Ayse Senay Sasihlseyinoglu8, Alisan Yildiran®, Ayse Metin®, Elif Karakog Aydiner?,
Ahmet Oguzhan Ozen!, Mayda Giirsel?, Safa Baris!

1Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji-immiinoloji Bilim Dali, istanbul

2Molekiiler biyoloji ve Genetik Bilim Dali, Ortadogu Teknik Universitesi, Ankara

35.B.U. Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi E§itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Imminolojisi ve
Alerji Hastaliklari, Izmir

4Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji-Immiinoloji Bilim Dali, istanbul

519 Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji-immiinoloji Bilim Dali, Samsun

§istanbul Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk immuiinoloji ve Alerji Hastaliklar, Istanbul
7Istanbul Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji-Iimmiinoloji Bilim Dali, Iistanbul

8Abant Izzet Baysal Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji-immiinoloji Bilim Dali, Bolu

9Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari, Ankara

Giris-Amag: Lipopolysaccharide-responsive beige like anchor protein (LRBA) ve cytotoxic T lymphocyte
antigen 4 (CTLA-4) eksiklikleri otoimmdin bulgularla karsimiza gikan primer immun yetmezlikler arasinda yer
alir. CTLA4-Ig analogu (abatacept) bu hastaliklarin tedavisinde kullaniimakla birlikte tedavinin bu olgularda
tam olarak nasil etki ettigi arastirma konusudur. Calismamizda LRBA ve/veya CTLA4 eksikligi hastalarinda
abatacept tedavisinin etki mekanizmalarinin immunolojik ve transkriptomiks yontemlerle aydinlatiimasi
hedeflendi.

Yontem: Calismamizda LRBA (n:10) ve CTLA4 (n:8) eksikligi olgularinin hedeflenmis abatacept tedavisi 6ncesi
ve sonrasindaki (3, 8 ve 12. ay) klinik ve lenfosit alt gruplari, T folikller hiicre (TFH), sitokin yanitlar,
regulatuvar T hicre (Treg) ifadeleri gibi laboratuvar bulgulariyla birlikte abatacept tedavisinin immun yolaklar
Uzerindeki etkileri transkriptom calismasiyla degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin tedavi dncesi enfeksiyonlar, lenfoproliferasyon ve otoimmiunite gibi bulgulari abatacept ile
kontrol altina alindi ve yasam kaliteleri tedaviyle anlamh olarak ylUkseldi. Abatacept tedavisiyle hastalarin
hafiza T hicreleri, cTFH, Tregleri ve sitokin yanitlari (IL-4, IFN-g, IL-10 ve IL-17) anlaml olarak azalirken
timik gikish naive T hicrelerinin artis gosterdigi gézlemlendi. Transkriptom analizlerinde her iki hastalikta
tedavi dncesi T ve B hiicre reseptér yanitlarinda, ko-stimuilasyon, inflamasyon ve kemokin genlerinde artis
gorllurken, tedavi sonrasinda gen ifadelerinin saglikli kontrol seviyesine geldigi gézlemlendi.

Sonug: Calismamizda abatacept alimi ile olusan immdinolojik degisikliklerin dizeyi ve etkileri aciga
gikarilmistir. Uzun dénem abatacept kullanan hastalarda givenilirlik agisindan bir sikinti yasanmamasi bu
tedavinin LRBA ve CTLA4 eksikliginde immiin baskilamadan ziyade immun dlzeltme yaptigini géstermektedir.
Transkriptomiks calismasiyla hastaligin patogenezi daha iyi bir sekilde anlasiimis olup elde edilen
biyobelirtecglerin hastaligin daha kolay taninmasinda ve tedaviye verilen yanitlarin degerlendirmesinde 6nemli
olacagini disinmekteyiz. (ADT-2022-10661).

Anahtar Kelimeler: LRBA, CTLA-4, abatacept, Treg, Transkriptomiks
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[Abstract:0163] [Bildiri: PS-137]

Fallot tetralojisi ve trombositopeni ile birlikte primer immiin yetmezlikli hastada
Jacobsen Sendromu; olgu sunumu

Oner Ozdemir, Ummugilstim Dikici _ )
Sakarya Universitesi Tip Faklltesi Cocuk Allerji-Imminoloji BD, SAU EAH, Sakarya

Giris: Jacobsen sendromu (JS), bliyime gelisme geriligi, psikomotor gerilik, fasiyal dismorfizm, coklu
konjenital anomaliler ve trombositopeni ile karakterizedir. Primer immin yetmezligi ve multipl anomalileri olan
JS hastamizi sunuyoruz.

Olgu: 2 yasinda kiz hasta, sik enfeksiyon gegirmesi ve ¢ok sayida hastane yatisi olmasi nedeniyle gocuk
immanoloji polikligine konslilte edildi. Hasta 4 aylikken Fallot tetralojisi nedeniyle opere edilmisti. Fizik
muayenede biyume geriligi, mental retardasyon, trigonosefali, yukari dogru palpebral fisstirler, sternumda
ameliyat izi ve 2-3/6 sistolik tflirim mevcuttu. Yapilan tetkiklerde beyaz kan hicresi 5,550/mm3, notrofil
3,740/mm3, lenfosit 1,480/mm3, trombosit 73,000/mm3 idi. Geriye donlk tetkiklerine bakildiginda sebat
eden trombositopeni ve lenfopenisi vardi. Immiinolojik olarak IgG 573 mg/dL, IgM 33 mg/dL, IgA 32 mg/dL,
CD3 %42, CD19 %?26,7, CD4 %17,6, CD8 %23, CD16 %?24,2, Anti-A 1/8 pozitif ve Anti-HBs 23.71 idi.
Hastaya ayda bir 0,5 g/kg intravendz immiinoglobulin (IVig) replasman tedavisi baslandi. Klinik fayda
gorildi. Hastadan genetik tarama gdnderildi ve sonug Jacobsen sendromu ile uyumluydu.

Tartisma ve Sonuglar: Jacobsen sendromuna 11. kromozomun uzun kolundaki terminal delesyon neden olur
ve tahmini prevalansi 100.000 yenidodanda 1'dir. Viicutta birgok farkl sistem etkilenmektedir. En sik gorilen
laboratuvar bulgusu trombositopenidir. Hastamizda konjenital kalp hastaligi, trombositopeni, zeka geriligi ve
fasiyal dismorfizm mevcuttu. Literattirde bildirilen JS hastalarinin cogunda 6énemli T hlicre defektlerinin
olmamasi JS'nin agirlikli olarak antikor eksikligine neden oldugu disindirmektedir. Ancak bizim hastamizda
oldugu gibi kombine immunyetmezlik saptanan olgular da vardir.

Anahtar Kelimeler: Jacobsen Sendromu, konjenital kalp hastaligi, primer immun yetmezlik

[Abstract:0164] [Bildiri: PS-041]

KUR ALL SONRASI TANI ALAN NOVEL IKZF1 MUTASYONU -CVID13

Hilal Karabag Citlak!, Ayberk Tlrkyillmaz2, Hakan Kot?, Fatih Sultan Mehmet Kog!, Kiibra Adanur Saglam?,
Aysenur Bahadir3, Fazil Orhan?

1Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Iimmiinolojisi ve Alerji Bilim Dal

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dal

Giris: Yaygin dedisken immuin yetmezlikler, tekrarlayan enfeksiyonlar, hipogamaglobulinemi, asi antijenlerine
zayif antikor yaniti, otoimmiinite, granulamat6z hastaliklar ve maligniteler gibi heterojen bir hastalik grubunu
icerir. Yeni nesil dizi analizi gibi genomik yaklasimlar sayesinde bu grup hastaliklarda monogenik nedenin
saptanmasi kolaylagsmistir. Biz de malignite sonrasi kir olan bir hastada CVID nedeni olan; ikarosu

kodlayan IKZF1 geninde denovo varyasyon saptanan bir olguyu sunduk.

Olgu: 4 yasindayken ALL tanisi alip kir olmus 8 yasindaki kiz hasta rutin poliklinik kontroli igin basvurdu.
Hastada tekrarlayan enfeksiyon, otoimmiunite 6éyklsu yoktu. Anne baba arasinda akrabalik yoktu. Anne
tarafinda I6semi ve kemik kanseri 0ykusi mevcuttu. Fizik muayenesinde 6zellik yoktu. Laboratuvarinda; tam
kan sayimi normaldi. IgG 563 mg/dL, igA 29 mg/dL, IgM 41 mg/dL idi (timi yasa gére <-2SD). IgE degeri
<15 IU/mL idi. IgG1 493 mg/dL ve IgG2 125 mg/dL, olup yasina gére normal persentilde ancak IgG3 17
mg/dL ve IgG4 5 mg/dL olup -2SD altindaydi. Antitetanoz ab >10 IU/mL, antipndmokok ab 2680 mIU/mL (as!
sonrasi), izohemaglutinin titreleri 2, antiHbs ab 2 IU/L idi. Anti HIV, EBV PCR ve CMV PCR negatifti. ALL tanisi
dncesi IgG 578 mg/dL, IgA 34 mg/dL ve IgM’'nin 42 mg/dL (timi yasa gére <-2SD) oldugu gériildii. On tani
olarak antikor Uretim bozuklugu ile giden primer immiin yetmezlik diistintldi ve IVIG tedavisi baslandi. Tim
ekzom sekanslama (WES) gonderilen hastada; IKZF1 geninde denovo heterozigot c.236C>T ( p.A79V)
varyasyon saptandi.(ACMG kriterlerine gére muhtemel patojen Klas 2)

Sonug: Yaygin dedisken immun yetmezliklerin yalnizca sik enfeksiyonlar ya da otoimmdunite bulgulari ile degil
malignitelerle de klinik bulgu verebilecedi akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: cocuk, ikzfl, immun yetmezlik, malignite
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Nadir Goériilen Immiinolojik Acil: Lékosit Adezyon Defekti

Giiler Yildinm?, Hamit Bologur?, Nilay Caliskan?, Hilal Gingér!, Suar Caki Kilig2, Deniz Ozceker!

1sadlik Bilimleri Universitesi Prof Dr. Cemil Tasclodlu Sehir Hastanesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Klinigi
2Saglik Bilimleri Universitesi, Istanbul Umraniye Egditim Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji
Klinigi

GIRIS

Lokosit Adezyon Defekti (LAD), I6kositlerin adezyon, migrasyon, kemotaksis ve ekstravazasyonunda rol alan
molekdllerin eksikliklerine bagh gelisen, otozomal resesif kalitimli, tic ayri tipi olan nadir bir primer immun
yetmezlik hastaldidir.

LAD I: CD18'i kodlayan 21. Kromozomun uzun kolunda bulunan integrin beta-2 ( ITGB2) genindeki mutasyon
Bu olguda, LAD-I tanisi konulan hastanin klinik ve immiinolojik dzellikleri ile tedavi ve hematopoietik kok
hicre nakli (HKHN) sonuglarinin sunulmasi amaclandi.

OLGU

42 giunlik erkek hasta yliksek ates sikayeti ile dis merkeze sepsis 6n tanisi ile yatiriimis ve Total I6kosit sayisi
40.000/mm3 saptanmasi Uzerine hasta tarafimiza konsllte edildi. Fizik muayenesinde ates odadi
bulunamayan hasta sepsis ve immun yetmezlik 6n tanilari ile devralindi.

Ozgegmis: Miad, NVSD, mekonyum aspirasyonu sebepli 18 giin YDYBU'sinde yatis dykiisii, gébek kordonu
dusmesi: 24 gunluk

Soygegmisinde 1. Derece kuzen evliligi

Fizik muayene: Herhangi bir patoloji yoktu.

Laboratuvar: Lokosit=47.390/mm3, Hgb=11.5g/dl, PIt=391.000 hlicre/mL, Nétrofil: 21.840 mm3, No&trofil
% =46, Lenfosit: Okunamiyor (disik)

Biyokimyasal parametreleri, immunglobilin dizeyleri normal,

Periferik yaymasinda blast gérulmedi.

Uygun antibiyoterapiye ragmen lokositozu devam eden hastadan I6kosit fonksiyon bozuklugu dustnilerek
flow sitometri gonderildi (Figlrl ).

Hasta HKHN planlanarak dis merkeze transfer edildi. Nakil sonrasi kiir saglanan hastanin takiplerine devam
edilmektedir.

SONUGC

Tekrarlayan enfeksiyonlari, kronik nétrofilik 16kositozu olan gocuklarda LAD sendromlar distnilmelidir. Tani
periferik kanda, flow sitometri, CD18 molekul ekspresyonun olmadidinin veya disik oldugunun gosterilmesi
ile konulabilmektedir. Bu olgu LAD-I hastalarinda mortalitenin yiksek oldugunu ve en kisa stire icinde tam
uygun aile ici veya akraba disi donérden nakli yapilmasi gerektigini vurgulamak amaciyla sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Lokosit adezyon defekti, cocuk, immin yetersizlik
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DOCKS Eksikliginde Bozulmus Interferon Yanitinin Gen Ekspresyon Analizi ile
Arastirilmasi

Basak Kayaodlu!, Naz Siiriiciil, Royala Babayeva?, Sevgi Bilgic Eltan2, Ayca Kiykim3, Dilek Ozcan?, Derya Ufuk
Altintas#, Dilara Fatma Kocacik Uygun5, Fatih Celmelié, Sefika Ilknur Kékgii Karadag?, Alisan Yildiran?, Ahmet
Oguzhan Ozen?, Elif Karakog Aydiner?, Safa Baris?, Mayda Girsel®

1Biyolojik Bilimler Bsliimii, Orta Dodu Teknik Universitesi, Ankara, Tirkiye

2Cocuk Allerji ve Immiinolojisi BD, Marmara Universitesi EAH, Istanbul, Tirkiye

3Cocuk Alerji ve Immunoloji BD, Istanbul Universitesi-Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Iistanbul, Tirkiye

4Cocuk Imminoloji ve Allerji BD, Cukurova Universitesi Tip Fakiltesi, Adana, Tirkiye

5Cocuk Alerji ve Immunoloji BD, Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Antalya, Tirkiye

6Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari, Antalya EAH, Antalya, Tirkiye

7Cocuk Immunoloji ve Alerji BD, Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Samsun, Tirkiye

8Temel ve Translasyonel Arastirma Programi, Izmir Biyotip ve Genom Merkezi, izmir, Tirkiye

DOCKS eksikligi bagisiklik sisteminde birgok bozukluga neden olan bir kombine immiin yetmezliktir. Bu
calismamizda, DOCKS8 eskiliginde gozlenen viral enfeksiyonlara yatkinhida yol acan mekanizmalari arastirmayi
amagladik. Hastalarda izole ettigimiz periferik kan monontkleer hicrelerde, nikleik asit ligandlari ile
stimUlasyon sonrasinda tip 1 interferon Uretiminin saglikli kontroller ile kiyaslandiginda énemli dlizeyde dustk
oldugunu saptadik. Bozulmus tip 1 interferon yanitinin nedenlerini arastirmak igin DOCK8 eksikligi olan 15
hastanin gen ekspresyon profillerini Nanostring nCounter Host Response paneli aracilidiyla arastirdik.

DOCKS eksikligi olan 15 hasta, diferansiyel olarak eksprese edilen genlerinin temel bilesen analizine (TBA)
gore bu hastalar Grup 1 ve Grup 2 olarak adlandirdigimiz iki gruba ayrildi. Grup 2 hastalar, TBA grafiginde
saglikl kontrollere ve Grup 1 hastalarina gére uzak bir yerde bir arada lokalize olurken, Grup 1 ve saglikli
kontroller birbirine yakin bir sekilde kiimelendi. Grup 2 hastalarinda, interferonla uyarilan genlerin (ISG'ler)
ekspresyonlarinda anlamh bir artis oldugunu gésterdik. Bu durum hastalarda interferon imzasinin varhgini
isaret etmektedir. Buna ek olarak, badisiklik tiikenme belirteclerinin olarak siniflandirilan ko-inhibitori
reseptorlerlerini kodlayan LAG3, HAVCR2 (TIM-3) ve TIGIT genlerinin ekspresyonlarinin Grup 2 hastalarinda
saglikli kontrollere gore upregiile oldugunu gosterdik. Bagisiklik tiikenmesi genellikle T-hiicreleri baglaminda
kullanilsa da, hastalarda ifadesinde artis oldugunu gosterdigimiz ko-inhibitor reseptorler genlerinin birgok
dogustan gelen bagisiklik hiicresinde de ifade edildigi ve aktivasyon, codalma ve immiin yanit gibi bircok
onemli gérevde rol oynadigi bilinmektedir. Bu bulgularimiz, DOCK8 eksikligi olan hilicrelerden bozulmus
interferon Gretiminin, kronik olarak yliksek olan interferon imzasinin neden oldugu dogustan gelen bagisiklik
hiicrelerinin "tiikenmis fenotipinin" bir sonucu olabilecedini géstermektedir.

Anahtar Kelimeler: DOCKS8 Eksikligi, Antiviral Immiinite, Bagisiklik Tikenimi
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Humoral Immiin Yetmezlik ve Pansitopeniyle Seyreden Bir Diskeratozis Konjenita Olgusu

Sibel Kaplan Sarikavak, Ozge Tirkyilmaz Ucar, Selami Ulas, Isilay Turan, Sezin Naiboglu, ilke Yildinm, Giilsah
Kalay, Nermin Kapgi, Serdar Al, Pinar Gokmirza Ozdemir, Mehmet Halil Celiksoy, Cigdem Aydogmus
Saglik Bilimleri Universitesi Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Alerji ve Immunoloji Klinigi

Diskeratozis konjenita, deride atrofi ve pigmentasyon, tirnak distrofisi, miilk6z membranlarda I6koplaki, kemik
iligi yetersizligi ve ile karakterize, cogunlukla X'e bagh resesif, multisistemik bir hastaliktir.Bu poster
sunumunda pansitopeni ve humoral immun yetmezlik ile basvuran bir diskeratozis konjenita olgusu
sunulmustur.

18 aylik erkek hasta ates ve pamukguk? sikayetiyle basvurdu. Hastanin anne ve babasi arasinda akrabalik
olmadigi ancak ayni kdyden olduklari, kardes 6lim 6ykust olmadidi 6grenildi. Muayenede mikrosefali, belirgin
ve duslk yerlesimli kulak, genis burun kokU, belirgin oksiput, alopesi, tirnaklarda pitting ve distrofi ve adizda
I6koplaki mevcuttu. Vicut agirhdr 8 kg(< 3p), boy:73 cm (< 3p), bas gevresi:43 cm 'di(< 3p).Tam kan
sayiminda pansitopeni olmasi nedeniyle yapilan kemik iligi aspirasyonunda blast saptanmadi. Tekrarlayan
pamukguk disinda sik enfeksiyon 6ykisl olmayan hastanin bakilan immunoglobulin G ve A dislik IgM normal
sinirlardaydi. Flow sitometride B lenfositleri ve HLA -DR dulslik oldugu gorildi. Anti -Hbs negatif oldugu
gobrildi.WES sonucunda DKC1 c.1066T>C (p.Ser356Pro) varyanti saptandi. Hastaya intravendz
immunoglobulin tedavisi, trimethoprim - sulfametaksazol ve triflucan profilaksileri baslandi.

Hastaliktaki genel olarak, somatik anormallikler yenidogan déneminde gériilmez ve yasla beraber ortaya gikar.
Mukokutanéz 6zellikler (cilt pigmentasyonu, tirnak distrofisi ve I6koplaki; ) genellikle 5 ila 10 yaslarn arasinda
goritlmektedir.

Diskeratozis konjenitada lenfopeni, B hilicre sayilarinda ve NK hicre sayilarinda ciddi disusler ve
hipogamaglobulinemi en yaygin immun yetmezlik bulgular oldugu gosterilmistir. Infant baslangigli hastalik
formunda daha ciddi immiunolojik anormallikler ve firsatgi enfeksiyonlar goriilmektedir. DKC ile iligkili immun
yetmezlik ve kemik iligi yetmezligi, erken morbidite ve mortaliteye yol acabilen 6nemli bir klinik olmasina
ragmen DKC'de immin yetmezlik yeterince teshis ve tedavi edilememektedir.

Anahtar Kelimeler: immun yetmezlik, diskeratozis konjenita, pansitopeni
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ADA-2 enzim eksikliginde farkh klinik prezentasyonlar

Sibel Kaplan Sarikavak, Ozge Tirkyillmaz Ucar, Selami Ulas, Isilay Turan, Sezin Naiboglu, ilke Yildinm, Giilsah
Kalay, Nermin Kapgi, Serdar Al, Pinar Gkmirza Ozdemir, Mehmet Halil Celiksoy, Cigdem Aydogmus
Sagdlik Bilimleri Universitesi Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Alerji ve Immunoloji Klinigi

Adenozin deaminaz 2 (ADA2) eksikligi, ADA2 genindeki fonksiyon kaybi mutasyonlarinin neden oldugu nadir
otozomal resesif bir hastaliktir. ADA-2 eksikliginde immundisreglilasyon, vasktilopati ve hematolojik
anormallikler gorilebilmektedir. Bu posterde farkl kliniklerle bagvuran bes ADA-2 eksikligi olan hasta
sunulmustur.

Olgu 1

Anne baba arasinda akrabalik olmayan 8 yasinda erkek hastanin 40 gunlikken anemisi saptandidi ve
tekrarlayan eritrosit tranflizyonu yapildigi 6grenildi. Hipogammaglobulinemi saptanan hastanin flow sitometrisi
normaldi. Hastaya IVIG tedavisi baslandi. Tam uyumlu kardesinden hematopoietik kdk hiicre nakli yapilmasi
planlanmaktadir.

Olgu 2

Anne baba arasinda akrabalik olmayan 6 yasinda erkek hasta yenidogan déneminde saptanan nétropeni
nedeniyle takip edilmis. Flow sitometride B hiicrelerinde dislklik saptanan hastaya (cd19-cd20: 2.6) IVIG
tedavisi baslandi. izlemde kilo kaybi, tekrarlayan ates, servikal lenfadenopati ve hepatosplenomegalisi olan
hasta hemofagozitoz nedeniyle HLH protokoll baslandi. Tam uyumlu kardesinden hematopoietik kok hiicre
nakli yapildi.

Olgu 3

Akraba anne babanin 2 yasinda erkek gocudu tekrarlayan ates, agizda yara ve ishal sikayetleriyle basvurdu.
Noétropeni, lenfopeni, hipogammaglobulinemisi ve B hicrelerinde disiklik mevcuttu(cd19-cd20: 9). IVIG
tadavisi baslandi.

Olgu 4

Akraba anne babanin 18 aylik erkek gocugu yenidogan déneminde notropeni ve lenfopeni saptanmis. Sik
enfeksiyon 6yktlisi olmayan hastada hipogammaglobulinemi ve B hicrelerinde disuklik saptandi (cd19-cd20:
13.6). Etanercept tedavisi baglandi.

Olgu 5

Akraba anne babanin 8 yasinda kiz cocugu tekrarlayan ates, agizda yara ve ishal gikayetleriyle bagvurdu.
Nétropeni, lenfopeni mevcuttu. Izlemde hepatosplenomegalisi saptandi. Fungal enfeksiyon ve tekrarlayan ates
nedeniyle hospitalize edildi. Kok hiicre nakli planlanan hasta enfeksiyon nedeniyle 11 yasinda kaybedildi.

ADA-2 eksikligiyle izlenen hastalarimiz farkl klinik bulgularla prezente olmustur ve bu bulgulara goére
tedavileri dizenlenmistir.

Anahtar Kelimeler: ADA-2, anemi, immiun yetmezlik, nétropeni
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[Abstract:0170] [Bildiri: PS-139]

Primer Immiin Yetersizliklerde COVID-19 hastaligi ya da COVID-19 asilarinin ortaya
cikardigi immiin yanitlarin arastirilmasi

Alper Bulutoglu', Ahmet Oguzhan Qzenl, Sevgi Bilgic Eltan?, Esra Karabiber?
!Marmara Universitesi Cocuk Alerji Imminoloji B&limu
2Marmara Universite Hastanesi

Giris-Amag: Primer immun yetmezlikler etkilenmis bireylerde enfeksiydz patojenlere karsi risk olusturur. Her
bir PIY alt sinifi bagisiklik sisteminin ayri bir elemanini etkiler ve farkli mikroorganizmalara verilen immin
yanitlar kusurludur. COVID-19 pandemisi PIY hastalarinda normal populasyona gére artmis mortalite ve
morbiditeye yol acar. Bu galismada SARS-CoV-2 asilamasina PIY olgularinin verdigi antikor yaniti
arastiriimistir.

Metod: Asilama 6ncesi, ilk doz asiyl takiben ve sonraki asi dozlari sonrasi hastalardan toplanan ve dondurulan
serum oOrneklerinden SARS-CoV-2'ye karsi 6zglin antikor miktari immunosorbent tahlili (ELISA) kitleri ile
kantifiye edilmistir.

Bulgular: Bazi olgularda asi 6ncesi 6zglin antikor tespit edildi. Genel olarak asi cevabi 2. ve sonraki dozlari
takiben ortaya cikarken bazi olgularda ilk doz sonrasi da antikor titresinde bir artis gériinebilmekteydi. PIY alt
gruplar ve 6zgiin molekiler bozukluklar degerlendirildiginde farkli PIY gruplarinda yanith ve yanitsiz olgular
vardi. Kombine immiin yetmezliklerden (KiY) GIMAPS ve nakil yapilmis DOCKS olgularinda asi yanitlan yeterli
iken ICOS eksikliginde asi yaniti saptanmadi. Hiimoral IY’lerde bir grup olguda asi sonrasi hig yanit elde
edilemezken digerlerinde orta diizey ya da kuvvetli antikor yaniti gdzlendi. immiin disregulasyon olgularinda
genel olarak asi cevabi vardi.

Sonug: Pek ¢ok PIY olgusunda SARS-COV2 asisi ile 6zgiin antikor yaniti elde edilebilmekte olup bu hasta
grubunda genel olarak asilama &nerilmelidir. Bruton agamaglobulinemisi ve YDIY'li olgularda beklendigi tizere
0zgilin antikor yaniti gézlenmemistir. Calismamizin devam eden safhasinda laboratuar ortaminda SARS ylizey
proteinleriyle uyarimi sonrasi T-Hlcre yanitlarina ve sitokin dederlerinin tespiti saglanip belirli sonuglara
ulagiimasi hedeflenmektedir. Bdylelikle, bulgularimiz PIY olgularinda asilama yaklagimina isik tutacaktir.

Bu proje Marmara Universitesi BAPKO tarafindan TYL-2022-10793 nolu proje kapsaminda desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, Primer Immin Yetmezlik, ELISA, Kombine Iimmiin Yetmezlik, Yaygin
Degisken Immun Yetmezlik
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Primer immiin yetmezlik hastlarinin agilama sonrasi antikor seviyelerindeki degigim.
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[Abstract:0171] [Bildiri: PS-046]

Nadir Bir immiin Yetmezlik Olgusu: U¢c Gen Mutasyon Kombinasyonu

Reyhan Gumisburun?, Melih Ozisik?, Hatice Serpil Akten!, Kasim Okan!, Ceyda Tunakan Dalgic!, Erhan
Pariltay3, Ayca Aykut3, Omir Ardeniz!

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, izmir

25aglik Bilimleri Universitesi izmir Tepecik Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Alerji ve immuinoloji, izmir
3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Izmir

Giris:

Eriskin primer immin yetmezlik(PIY) hastalarinin ilk bulgusu non-enfeksiydz komplikasyonlar veya bu
komplikasyonlar icin kullanilan immunsupresif tedavilere sekonder gelisen enfeksiyon sikliginda artis ve
firsatcl enfeksiyonlar olabilmektedir. Bazen sekonder nedenlere baglanan immuin yetmezlikler altta yatan bir
PIY’ e bagh olabilmektedir. Erigkin PIY tanisindaki baska bir zorluk karma fenotiptir.

Olgu:

68 yas kadin hasta, Hipertansiyon(30 yil), DM(30 yil), Hashimoto tiroidi (23 yil), KBY(23 yil), Sjogren
Sendromu(13 yil)(SS), Primer biliyer siroz (12 yil)) tanilariyla takipli. SS bagh akciger tutulumu gelismesi
Uzerine 2010-2015 yillarn arasinda 20 kir siklofosfamid(10750mg), 2014 yilinda mikofenolat mofetil tedavisi
verilmis ancak progresyon gelismesi tUzerine 2016 yilinda 2 doz rituksimab baslanmistir. Rituksimab 2. dozda
adiz icinde Ulserler, endoskopisinde 6zofagus mukozasinda HSV1, HSV2, CMV pozitif ve inkllizyon cisimcikleri
saptanmis. Rituximab kesilmistir. 2017 yilinda imminglobulin dederleri disiik saptanmasi lzerine IVIG
baslanmistir. Hasta 2018 yilinda tarafimiza basvurdugunda 4-5 yildir giinde 10 kere olan 4-5 gun slren
kansiz, mukuslu diaresi mevcuttu. 3 kez pndmoni gecgirmis. 2 tanesinde hastaneye yatarak tedavi almis.
Akraba evliligi yoktu. Hastanin laboratuvar, histolojik ve gériintiileme yéntemleri gegmise yonelik
tarandi(Tablo1-2). Hastada PIY disinilerek dizenli IVIGRT, profilaktik antibiyotik, anti viral ve anti fungal
tedavi eklendi. Takibinde pansitopeni, enteropati(fokal noduler hiperplazi, mikroskopik kolit), asit, osteoporoz,
depresyon ve anksiete gelisen hasta multidisipliner olarak izlenmektedir. WES analizinde PTPN22 geninde
heterozigot, PI4KA geninde homozigot ve ABCB4 geninde heterozigor mutasyon saptandi.

Tartisma:

PIY hastalarinin ilk basvuru sikayeti oldukga farklilik gésterebilir. Yasla birlikte komplikasyonlar artmaktadir.
Hastalar bu ydnden dikkatle izlenmeli ve multidisipliner merkezlerde takip edilmelidirler. Atipik klinik tablolarin
kiimelestigi hastalarda PI1Y dahil ayrintili genetik testlerinin yapiimasi 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: PiY, PTPN22, PI4KA, ABCB4, Sjogren Sendromu

Tablo 1.
2003 | 2005 | 2008 | 19(02/16. | 2017 | 2021
Mabthera
sonrasi
| 1g9G, mg/dl 582 | 233 145 2690
IgA, mg/dl 714 | 28,3 <27 <26
IgM, mg/di 52 21 <18 75
| IgE, IU/ml <17.9
| 1gG1, mg/dl 107
| 1gG2, mg/dl 36.4
| 1gG3, mgidl 11,9
| 1gG4, mg/di <5,81
C3 129
C4 40
Globulin, g/dl [31 [23 [22 |2 18 [39
Lenfosit, mm3 | 1800 | 1600 | 1530 | 760 2450 | 320
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Tablo 2.

Karaciger
Patolojisi

Akciger Patolojisi

Bobrek patolojisi

Endokolonoskopi
biopsi

Kemik iligi
biopsisi

19/12/2018
BATIN BT

7/11/2017
TORAKS BT

2006’da granulom ve lenfositlerin hakim oldugu 1liml1 yang1

2011°de hafif lenfosit infiltrasyonu, tek bir odakta interface hepatit, plazma hiicresi
saptanmadi

12/18 minimal siziizoidal fibrosis, nodiiler rejeneratif hiperplazi

21/4/2014 BAL analizi: Makrofaj: %82 Nétorfil: %15 Lenfosit: %3

14/7/2014 Akciger wedge rezeksiyon: Fokal, subplevral balpetegi goriiniimii. Bazi
alanlarda, peribronsioler yogun lenfositik infiltrasyon varligi "lenfositik interstisyel
pndmoniyi" akla getirmektedir. Kiiciik, sekilsiz graniilomlar var. Fibroblastik
aktivite goriilmemistir.

08.02.2012 Bébrek, igne Biyopsi, Kronik Tubulo-Interstisyel Nefrit

27.09.2019-endoskopi:1. Ozofagus Varisleri (1 kolon, grade 1) 2. Konjestif
Gastropati

13.02.2019 patoloji sonug: kronik aktif gastrit, duodenum biopsisinde, mukozada
izlenen ancak az sayida mevcut olan plazma hiicrelerinin bir kisminin kappa, bir
kismin1 lambda pozitif oldugu ve IgA igerdigi goriilmiistiir.

08.08.2018 kolon biopsisi CD138: negatif, Lambda: negatif, Kappa: negatif, CD68-
-KP-1: histiyositler (+)Cikan kolondan gonderilen biyopsi 6rneginde lamina
propriada artmis yangisal hiicre infiltrasyonu izlenmistir. Kript arsitektiiri
korunmustur. Lamina propriada plazma hiicresi izlenmemistir.

2016 Mikroskobi;Kemik iligi biyopsi ve hiicre blogu kesitinde selliilarite %70
dolayinda olup, 6zellikle megakaryositlerde artis, kiimelenmeler, anormal
lokalizasyon goriilmiis, megakaryositlerin bir kism1 displastik morfolojide izlenmis,
eritroid seri gorece azalmis oranlarda bulunmustur. Aspirasyon yayma ve imprint
preparatta eritroid seride belirgin azalma.

Kronik karaciger hastaligina iliskin diffiiz splenomegali ve portal venoz sistemde
capsal artis ile perigastrik kollateraller izlenmektedir. Pelviste sigmoid mezokolon
internal herniasyonuna ait kompartman degisikligi goze ¢arpmaktadir

11.01.2017 tarihli Kontrastli tim viicut BT tetkiki ile kiyaslamali degerlendirilmis
olup, her iki akcigerde boyutsal progresyon gosteren nodiiller yanisira takipte
gelistigi izlenen bazilari solid, bazilari ise buzlu cam dansitesinde nodiiler yapilar
dikkati ¢cekmektedir. Ayrica her iki akciger periferinde buzlu cam dansitesinde
retikiiler 6zellikte interlobiiler septal kalinlagmalar mevcut olup, immiin yetmezlik
Oykiist bildirilen olguda enfeksiyoz siirecler ve graniillomatoz lenfositik interstisyel
akciger hastalig1 ilk planda diistiniilmektedir.
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[Abstract:0174] [Bildiri: PS-047]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Saptanan 18p Delesyon Sendromu Olgusu

Nergiz Kendirci!, Ebru Arik Yilmaz? _

IDenizli Devlet Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Alerji ve Immdunoloji Bilim Dali,
Denizli

2pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Alerji ve Immiinoloji
Bilim Dali, Denizli

Giris:

On sekizinci kromozomun kisa kolunda delesyon (18p- sendromu) fenotipik 6zellikleri

oldukca genis bir yelpazede ortaya cikan ve tahmini insidansi 1/50.000 canli dogum olan, yapisal kromozomal
bir hastaliktir. 1963 yilinda Fransiz genetikgi Jean de Grouchy tarafindan tanimlanmasi nedeniyle Grouchy
sendromu olarak da bilinir. Klinik 6zellikler hastalar arasinda 6nemli 6lgiide dedismektedir. En yaygin 6zellikler
zeka geriligi, dogum sonrasi gelisme geriligi, yuvarlak yiz, sarkik agdiz késeleri ve displastik kulaklardir.

Olgu:

Tekrarlayan akciger enfeksiyonu nedeniyle basvuran hastanin 6yklstinden; 34 yasindaki anneden, g3p3y3
olarak, 31 haftalik iken hareketlerinin azalmasi nedeniyle sezeryan ile dogdugu 6grenildi. 24.gestasyonel
haftada, annenin karninda gelisen sislik ve agri nedeniyle tetkik edilen olguda polihidramnios saptanmasi
nedeniyle amniyosentez yapilmis. Amniosentez sonucunda 18 p delesyon sendromu saptanmis.

15 glin solunum sikintisi nedeniyle klivozde kalan hastanin, 8.ayindan itibaren tekrarlayan akciger
enfeksiyonlari gegirmesi nedeniyle tetkik edilmis. Bir yasinda intravenéz immunglobulin tedavisi baglanmis. 3
yasinda tonsilloadeneidektomi yapilmis. Ailenin tedavi uyumsuzlugu nedeniyle, 12 yasina kadar dlzensiz
intravendz immunglobulin tedavisi alan hastanin akciger enfeksiyonlari devam etmis.Hastanin toraks
tomografisinde her iki akciger Ust lobda sekel dedisiklik, immunglobulin G, A, M dlizeyinde dustklik
saptanmasi lizerine hastaya dizenli olarak dort haftada bir 0,5 gram/kg intravendz immunglobulin tedavisi
baslandi. Hastanin immunglobulin éncesi bakilan agi yanitlar pozitif olmasi 6ncesinde aldidi ivig tedavisine
bagh olabilecegi duslinlildl. Lenfosit alt grup analizinde 6zellik saptanmadi. Olgunun albtmin dizeyi 4 g /dl idi
ve proteinurisi yoktu.

Sonug:

Nadir gorilen bir genetik sendrom olan 18p delesyon sendromuna immiin yetmezlik tablosunun eslik
edebilecegi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: 18p delesyon sendromu, immun yetmezlik, gocuk

[Abstract:0176] [Bildiri: PS-048]

Olgu Sunumu: Atopik Dermatit mi? Niasin Eksikligi mi?

Gaye Kocatepe, Mehmet Akif Kaya, Aysen Bingdl, Dilara Fatma Kocacik Uygun
Akdeniz Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Antalya

Giris

Primer immun yetmezlik hastalarinda, erken tani, hayat kurtarici tedavilerin baglanmasinda,
komplikasyonlarin 6énlenerek yasam kalitesinin iyilestirilmesinde 6énem tasimaktadir.

Bu sunuda agir atopik dermatit tanisi ile basvuran ve immiin yetmezlik diisiniilen olgunun sunulmasi
planlandi.

Olgu sunumu

10 ayhk kiz hasta, viicutta yaygin dokintu ile klinigimize basvurdu. Sikayetlerinin 3 aylikken basladigi
ogrenildi. Alin ve ylizde dokintilerin oldugu ve tim vicuda yayildidi, 2 kez hastaneye yatirilarak antibiyotik,
topikal steroid ve nemlendirici cilt bakimi uygulandidi ancak dokintilerinin tamamen dlizelmedigi 6grenildi.
G1-C1, 39 haftalik, 3190 gr C/S ile dogan hastanin asilari tamdi. Anne baba arasinda akrabalik yoktu. Ailede
bilinen hastalik dykisi bulunmamaktaydi. Fizik muayenesinde; ylz, sagh deri, kol-bacak ve genital bdlgede
belirgin olmak zere eritemli, akintil lezyonlari mevcuttu. Iimmiin parameterlerinde; Ig G: 179 mg/dL, Ig M:
49 mg/dL, Ig A: 33 mg/dL, Ig E: 2.14 kIU/L oldugu goruldi. Lenfosit panelinde patoloji saptanmadi.
Hipogamaglobulinemisi nedeniyle subkutan Ig tedavisi 0.5 gr/kg, 2 haftada bir olacak sekilde baslandi.
Dermatoloji ile gértsilen ve 6n tani olarak pellegra distinllen hastaya niasin tedavisi baslandi. Egzemat6z
lezyonlarinin gerilememesi, hipogamaglobulinemisinin saptanmasi nedeniyle olgudan genetik analiz gonderildi.
GJB2 (Gap Junction Protein Beta 2) (patojenik varyant),GJB3 (Gap Junction Protein Beta 3) (olasI patojenik
varyant) heterozigot mutasyonu saptandi.

Sonug
GJB2 ve GJIB3 proteinlerinin epidermisin bliylimesinde, olgunlasmasinda ve stabilitesinde rol oynamaktadir.
Adir atopik dermatit ve immiuin yetmezlik distintlen hastalarda ayirici tanida dislinilmesi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Atopik dermatit, immun yetmezlik, niasin
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[Abstract:0180] [Bildiri: PS-049]

Prolidaz Eksikligi: Nadir bir Dogustan Immiinite Kusuru, Klinik fenotip, Immiinolojik
ozellikler ve Onerilen tedaviler

Kezban Ipek Demir, Alican Demirel, Bettdil Karaatmaca, Ayse Metin
SBU Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Allerji ve Immunoloji

Giris: Prolidaz eksikligi,PEPD geninde OR kalitilan,prolin igeren proteinlerin yapim ve yikiminda bozukluga yol
acan, multisistemik bir hastaliktir.Hastahgin 6zellikleri dismorfik ylz,mental rétardasyon,tekrarlayan
enfeksiyonlar,cilt Ulserleri, otoimmUin hastalikla,dalak buyukligidi.Bugline kadar 90 kiside
bildirilmistir,immunolojik bulgular ve tedavisi iyi bilinmemektedir.

Olgu: Akraba evliliginden dogan 2 E ve 1 K kardesten 17 yas Erkek,1 aylikken cilt kurulugu,2.aydan sonra
tekrarlayan USYE,siiplratif otit nedeniyle bircok kez tedavi edilmis.Dokuz yasinda baslayan bilateral ayak
bilegi 6demi,vaskiilit benzeri cilt lezyonlar giderek Ulserlesmis,llser agzi genislemis, yara tabani derinlesmis
ve 6 yil 6nce greft konmasina karsin diizelmemis,ayaklarda deformasyona yol agmis. Bacak eklemlerinde
agrilan ve hiperlaksite nedeniyle yirime bozuklugu,ensede sac gizgisi dustklugu,cekik
gozle,hipertelérizm,burun kékinde basiklik,borderline mental rétardasyon izlendi.19 yasindaki ablasinda
bacaklarda derin Ulserler,hiperlaksite,yuriime bozuklugu,dismorfik ylz ve mental gerilik saptandi.13 yasindaki
kardeslerinde ise dismorfik yiiz,karin cildinde ve inglinal bdlgede kserozis,mental rétardasyon olmasina karsin
bacaklarda derin Ulser saptanmadi.WES analizinde PEPD(NM_001166057.2): c. 911T>G; p.L304R homozigot
Prolidaz eksikligi saptandi,anne ve baba heterozigot tasiyici bulundu.2 saglikli kardesten biri heterozigot,biri
ise homozigot normaldi. Immiinolojik dederlendirmede her 3 hastada TKS,biokimya,AFR,SAA,
immunglobulinler (IgG,M,A,E)spesifik antikorlar(Anti-HBS Ab, Anti Rubella Ab ),ANA,anti dsDNA
normal,T,B,NK lenfosit alt-gruplarinda Aktive T hiicre ve CD4 efektér hiicreler yliksek,CD4/CD8 orani
disuk,RTE orani normalden disik,DNT hicre orani normalden ylksek,Regilatér T hicreler normal
bulundu,bu bulgular literatiirdeki vakalar ile uyumluydu.

Tartisma: Literatlirdeki hastalara benzer sekilde sik cilt ve yumusak doku enfeksiyonlari bulunan
hastalarimizda yine benzer sekilde aktive T hlicrelerde artis,CD4/CD8 oraninda tersine donds,
hipergamaglobulinemi RTE'de azlik ve CD3+DNT hiicrelerde sinirin tstiine gikan hafif ylkseklik immin
disregtilasyon,kronik inflamatuar durum ile uyumlu bulgulardi.Literattirde Prolidaz eksikliginde IVIG,dustk
molekul agirlikli heparin,C vitamini, topikal prolin ve topikal takrolimus 6nerilmektedi.

Anahtar Kelimeler: Derin iilser, immiin disregiilasyon, Prolidaz eksikligi

[Abstract:0181] [Bildiri: PS-050]

indeks Vaka Uzerinden Yapilan Saha Calismasinda ADA Enzim Eksikligi Kéy Taramasi

Nilgiin Bahar Teker, Dilek Ozcan, Muhammed Ali Cetin, Mahir Serbes, Veysel Karakulak, Ahmet Sezer, Ezgi
Cay, Alime Pinarbasi, Derya Ufuk Altintas )
Cukurova Universitesi Tip Fakultesi Balcali Hastanesi Cocuk Allerji Ve Immdunoloji Bilim Dali,Adana

BASLIK:Iindeks Vaka Uzerinden Yapilan Saha Calismasinda ADA Enzim Eksikligi K8y Taramasi

GIRIS-Amagc: Adenozin deaminaz (ADA), pirin kurtarma yollarinin anahtar bir enzimidir ve ADA genindeki
mutasyonlarin neden oldugu eksiklik, T, B ve dodal éldirtct (NK) hiicrelerin islev bozuklugu ile birlikte
otozomal resesif genetik gegisi olan, siddetli kombine immitin yetmezlikle (TB-NK-SCID) sonuglanir. ADA
fonksiyonunun olmamasi veya bozulmus olmasi, toksik metabolitler olan adenozin, 2'deoksiadenozin ve
deoksiadenozin trifosfatin (dATP) birikmesine yol agar. Olimcil olan ADA eksikliginde erken teghis ve tedaviye
baslanmasi esastir. Tanisi ve tedavisi yapilan indeks vaka ve yiiksek oranda olan akraba evliligi olan bir kdéyde
cocuklardan enzim dizeyi calisiimasi ve erken tani amaglandi.

Materyal-Metod: ADA eksikligi tanisi olup merkezimizde takip edilen bir hastanin 1.derece ve 2. derece
akrabalarinin 1 yas alti tim cocuklari ile 1 yas st immin yetmezlik distindirecek kilo alamama, sik
enfeksiyon gecirme gibi 6zellikleri olan kiz ve erkek gocuklar calismaya dahil edildi. Hasta iki gocugu olan bir
aile 1srarlara ragmen calismaya onam vermedi. Calismaya dahil edilen, kriterleri karsilayan yaslari 8 hafta ile
11 yas arasinda dedisen 39 cocugun kanindan ADA metaboliti olan adenozin ve deoksiadenozin bakildi.
Galismaya dahil edilen higbir gocugun adenozin ve deoksiadenozin diizeyinde ylkseklik tespit edilmedi.

Sonugc: 39 cocuk dahil edildigi kdoy taramada ADA enzim metoboliti olan adenozin ve deoksiadenozin ylksekligi
olan vaka tespit edilmedi. Hasta olma olasi yiiksek iki gocuklu bir ailenin gocuklari aile ikna edilemediginden
calismaya dahil edilemedi.

Anahtar Kelimeler: Kéy Taramasi, ADA Enzim Eksikligi, Indeks Vaka
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[Abstract:0184] [Bildiri: PS-141]

ICF Sendromunda Yardimci T Hiicre Alt Gruplarina Ait Transkripsiyon Faktor ve Sitokin
Gen Ekspresyon Diizeylerinin Arastirilmasi

Tudce Duran?!, Mehmet Ali Karaselek?, Serkan Kiigcliktiirk3, ismail Reisli?

1KTO Karatay Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakdltesi, Pediatrik Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya
3Karamanoglu Mehmetbey Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Karaman

Immiin yetmezlik (Immunodeficiency), Sentromerik bélge instabilitesi (Centromeric region instability), Yiiz
anomalileri (Facial anomalies) sendromu (ICF), diinya capinda yaklasik 100 hastada tanimlanan ve B hicreleri
mevcut olmasina ragmen immun yetmezlik ve 1, 16 ve bazen 9. kromozom sentromerlerin (jukstasentromerik
heterokromatin) gevresinde yeniden diizenlemelerle karakterize edilen, oldukga nadir gériilen otozomal resesif
kahtimli bir hastaliktir. Hastalarda immun sistem hicreleri genel olarak degdiskenlik gostermektedir.
Normal/distk B hicresi ile azalmis T hiicre orani immunolojik 6zellikleri arasindadir. Literatlr arastirmalar
sonucunda ICF sendromunda yardimci T hiicre alt gruplarina ait transkripsiyon faktor (TF) ve sitokin
ekspresyonlari ile ilgili galisma bulunmamaktadir. Bu galismada; Thl (STAT1, STAT4), Th2 (STAT6), Th17
(RORyt, STAT3), Treg (FoxP3, STAT5) transkripsiyon faktorleri ile bu hiicrelerin major sitokinlerinin (Th1; IFN-
Y, Th2; IL4-5-13, Th17; IL17-21-22, Treg; IL10, TGF-B) ekspresyonlarinin gergek zamanl polimeraz zincir
reaksiyonu (RT-PZR) ile dedgerlendirilmesi amaglandi. Calismaya ICF tanili iki hasta, lg tasiyicl ve bes saglikli
kontrol dahil edildi. Gen ifadelerindeki dedisiklikleri analiz etmek igin 2-AACT ydntemi ve normalizasyon igin
referans gen olarak GAPDH kullanildi. Analiz sonucuna gére Th17 hiicre faktérleri olan RORyt ve STAT3'ln,
Th2 hiicre faktorleri olan GATA3 ve STAT6 ile IL-4'ln, Treg transkripsiyon faktoéri olan FoxP3 ve 6nemli bir
sitokin olan IL-10un hastalarda kontrole gére down-regtle oldugu tespit edildi. Dedisen T hlicre TF
ekspresyonlari ile birlikte Treg TF ve sitokinlerinin down-regtile olmasi, T lenfosit fonksiyon bozuklugu ve
otoimmun hastaliklarin gelisimi ile iliskili olabilir. Calismamiz, ICF sendromunda T htcre alt gruplarinin TF ve
sitokin ekspresyonlari ile ilgili yapilmis ilk calisma 6zelligi tagimaktadir.

Anahtar Kelimeler: ICF, Thl, Th2, Th17, Sitokin

[Abstract:0185] [Bildiri: PS-142]

CD19 Eksikligi Olan Hastalarda BAFF-R ve NF-kB Iliskili B Maturasyon Yolaginin
Arastiriimasi

Serkan Kuigclktirk!, Mehmet Ali Karaselek?, Tugge Duran?, Ismail Reisli2

Karamanoglu Mehmetbey Universitesi, Tip Fakultesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Karaman, Tarkiye
2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakltesi, Pediatrik Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya,
Turkiye

3KTO Karatay Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya, Tirkiye

CD19 eksikligi, “inborn errors of immunity” siniflamasinda “predominantly antibody deficiencies” grubunda yer
alan bir yaygin degisken immun yetmezliktir. CD19 geninde meydana gelen mutasyon B hiicre reseptor
kompleksini etkilese de literatirde down-stream sinyal yolaginin nasil etkilendigi ile ilgili bilgi
bulunmamaktadir. BAFF-R ve NF-kB, B hicre maturasyonunda énemli rol oynayan gok énemli bir sinyal
yolagidir. Bu noktadan hareketle galismada CD19 eksikligi olan hastalarda BAFF-R ve NF-kB yolaginda rol
oynayan gen (CD40, LTBR, BRP3, TRAF2, TRAF3, CIAP1/2, NIK, IKKa, ReIB, NF-kB, RelA, p65, p52, p50, p85,
p110, MAP3K, PI3K, AKT ve FoXO1) ekspresyonlarinin gergek zamanli polimeraz zincir reaksiyonu (RT-PZR) ile
dederlendirilmesi amaclandi. Calismaya CD19 eksikligi olan 3 hasta, 3 tasiyici ve 4 saglikli kontrol dahil edildi.
Gen ifadelerindeki dedisiklikleri analiz etmek icin 2-AACT yontemi ve normalizasyon igin referans gen olarak
GAPDH kullanildi. Analiz sonucuna gére TRAF2, TRAF3, CIAP1/2, NIK, IKKa, RelB, NF-kB, RelA, p65, p52,
p50, p85, p110, MAP3K, PI3K, AKT ve FoXO1 gen ekspresyonlarinda hasta ve tasiyicilarda kontrole kiyasla
istatistiksel olarak anlamli degisiklik oldugu tespit edildi. Calisma CD19 eksikliginde BAFF-R ve NF-kB sinyal
yolaginda rol oynayan gen ekspresyonlarinin arastirildidi ilk calisma 6zelligini tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: CD19, BAFF, NF-Kb
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[Abstract:0187] [Bildiri: PS-143]

Barsak Tui_:_ulumu ile Seyreden Primer Immiin Yetmezlik Tanili Hastalarin Klinik ve
Fenotipik Ozellikleri

Selman Birkan Ozer, Ezgi Yalgin Giingéren, Asena Pinar Sefer, Salim Can, Melek Yorgun Altunbas, Sevgi Bilic
Eldan, Bilge Sahin Akkelle, Engin Tutar, Deniz Ertem, Elif Karakog Aydiner, Safa Baris, Ahmet Oguzhan Ozen
Marmara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve Immiinoloji
Bilim Dal, istanbul

Giris-Amag: Inflamatuvar barsak hastaliklarinin(iBH) monogenik formlari(miBH) son yillarda daha iyi
anlasiimaya baslanmistir.mIBH’nin énemli bir kismi immiin sisteme ait birincil bozukluklardir.Bu calisma Ulusal
miBH konsorsiyumumuzca calisilan olgularin fenotipik ve genotipik dzelliklerini arastirmaktadir.

Metod: Calismaya, miBH siiphesi ile immiinolojik ve genetik inceleme gerceklestirilen 179 hasta
alinmistir.Hastalarin klinik, immunolojik ve genetik 6zellikleri incelenmistir.Tim sistemlere ait semptomlar/
bulgular "Human phenotype ontology(HPO)"” sistemine gbre kodlanarak genotip-fenotip haritalamasi
yapilmistir.

Bulgular: Akraba evliligi %60, ailede sebebi bilinmeyen gocuk dlimi 6ykist %44 bulunmustur.Olgularin
%65’inde genetik etiyoloji saptanmistir.Toplam 49 farkli genetik mutasyon bulunmustur.En sik gortlen
genetik bozukluklar CD55(%16), LRBA(%10), BTK(%5), CTLA4(%5) ve RAG1(%5)'dir.Semptom baslangig
yasi genetik etyoloji saptanan ve ebeynleri akraba olan olgularda anlamli distkttr(p=0,02 ve p=0,02).Tim
olgularda 155 6zgin semptom/bulgu gortlmustir.Basvurudaki en sik bulgular ates(%14), karin agrisi(%13)
ve kusmadir(%11)'dir.Takipte en sik bulgular anemi(%60), blytme geriligi(%55) ve vitamin
distikligudir(%54).1UIS siniflamasina dahil genetik mutasyonu olan olgularin en sik ilk bagvuru bulgulari
ishal(%57,32), ates(%20,73) ve bulanti-kusma(%13,41) iken takipte en sik bulgular anemi(%59,76),
blyime-gelisme anomalileri(%59,76) ve sik enfeksiyondur(%58,54).Siniflama disi genetik mutasyonu olan ya
da genetik etiyolojisi bilinmeyen hastalarda en sik ilk basvuru sikayeti ishal(%72,94), karin agrisi(%14,12),
6dem(%10,59) ve ates(%10,59) iken takiplerde en sik semptomlar anemi(%®61,18), vitamin
eksiklikleri(%52,94) ve biylime-gelisme geriligidir(%52,94).0lgularin kilo z skoru ortalamasi -1,8(S5=2,9),
boy z skoru ortalamasi -1,6(SS=2,2) bulunmustur.Akraba evliligi olan hastalarin boy z-skoru olmayanlara
gbre anlamli olarak daha dustktir(p<0,001).

Sonug: Calisma kohortumuzda cok genis yelpazede ve yliksek siklikta genetik etyoloji tespit
edilmistir.Fenotipik gesitlilik olgularin klinik izleminde hangi unsurlarin 6zellikle irdelenmesi gerektigi
konusunda yol géstericidir.immiin yetmezlik genlerinin yiiksek oranda saptanmasi miBH’larda klinik
immunologlarin slrece primer dahil olmalari gerektigini ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: primer immun yetmezlik, monogenik inflamatuvar barsak hastaliklari, Human phenotype
ontology (HPO)

Genotip ve Fenotip haritasi
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[Abstract:0190] [Bildiri: PS-144]

MHC Sinif I Eksikligi Tanisi ile Izlenen Hastalarin Ozelliklerinin Degerlendirilmesi

Hilal Unsal,__Canan Caka, Saliha Esenboda, Hacer Neslihan Bildik, ilhan Tezcan, Deniz Cagdas
Hacettepe Universitesi Cocuk Immunoloji Bilim Dali, Ankara, Turkiye

Giris: MHC sinif II genleri, 6. kromozom Uzerinde bulunur, timik epitel hiicreleri, dendritik hicreler,
makrofajlar ve B-lenfositler (izerinde eksprese olurlar, CD4+ T lenfositlerin gelisimi ve fonksiyonu igin
gereklidir. MHC sinif II eksikligi, otozomal resesif kalitilan bir kombine immun yetmezlik nedenidir. Akraba
evliliginin sik oldugu Ulkelerde daha sik gorilmektedir. MHC sinif II eksikliginde, antijen sunan hlcrelerde MHC
sinif IT molekdllerinin yapisal ve indiklenebilir ekspresyonunu olmaz ve antijen sunumu bozulur.

Method: 1985-2023 yillari arasinda MHC Sinif II eksikligi tanisiyla izlenen hastalar galismaya dahil edilmistir.
Sonuglar: Calismaya ortanca tani yasi 16.2 (5-116,4) olan 21 hasta dahil edildi. %38’i erkekti. %90'Inda
akrabalik 6yklsl ve %33.3'Unde aile 6yklisu pozitifti. En sik basvuru sikayetleri akciger enfeksiyonu (%57),
pamukguk (%28.6), ishal (%23.8)'di (Tablol1). Enfeksiyonlara yatkinligin yanisira hastalarin
4/21(%19,05)'inde otoimmiin sitopeni gézlenmistir. immiinolojik degerlendirmede 6ne gikan bulgular CD4
lenfopeni (%93.3), IgG dusukligl (%52.4), lenfopeni (%38.1) idi. Tani aninda tim hastalarda HLA DR dizeyi
Olglilemeyecek dizeyde disiktld. Alti hastada anlamli mutasyon saptandi [RFX5(3), RFXANK(2), RFXAP
(1)].(Sekil 1) Dokuz hasta (%42,9) HKHN(Hematopoetik hicre nakli) ile tedavi edildi ve bu grupta 6lim orani
%44 ,4 saptandi.

Tartisma: MHC sinif II eksikligi CD4+ T-lenfositlerde diistiklik, hipogamaglobulinemi ve antijene 6zgl antikor
yanitlarinin olmamasiyla karakterizedir. Yasamin ilk yilindan itibaren virtsler (6rn.,sitomegaloviris, herpes
simpleks), bakteriler, mantarlar (6rn. Candida sp.) ve Pneumocystis jirovecii'ye bagh ciddi enfeksiyonlar
ortaya cikabilir. Tekrarlayan bronkopulmoner enfeksiyonlar, kronik akciger hastahdi, kronik ishal ve blyimede
duraksama en sik basvuru bulgularndir. Kombine immiin yetmezlik bulgulari ile bagvuran hastalarda akim
sitometride HLA DR ekspresyonunun bakilmasi hastalarin erken tani almasini saglayacaktir. HKHN ile tedavi
erken dénemde yapilmalidir.

Anahtar Kelimeler: MHC Sinif T eksikligi, HLA-DR, hematopoetik kék hiicre nakli

Sekil 1. Hastalarimizda MHC simif 11 eksikligine neden olan genlerdeki (RFX5,
RFXANK and RFXAP) mutasyonlar
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Tablo 1: Hastalarin demografik ve klinik ozellikleri

Hasta sayis1

Cinsiyet (erkek)(#-%)

Yas, (yil)*

Semptomlarin baglama zamani (ay)*

Tan1 alma zamani (ay)*

Ailede MHC class 2 eksikligi tanisi pozitifligi (#-%)
Akrabalik oykiisii(#-%)

Ik basvuruda klinik bulgular (#-%)
Akciger enfeksiyonu

Pamukcuk

Ishal

Cmv retiniti

Anemi

Kemik iligi transplantasyonu (#-%)
Aile i¢i donor
Akraba dis1 donor

Tiim grupta 6liim oran1 **(#-%)

Ortalama 6lim yasi1 (y1l)*

21
8(38.1)

14.3 (0,94-31,3)
4(2-6.5)

16.2 (5-116,4)
7(33.3)
19(90.5)

12(57)

6(28.6)

5(23.8)

1(3)
1(5)

6(66,6)
3(33,4)

8(38.1)
2.75(1-11)

*ortanca(min-max) **takipden ¢ikan hasta sayisi:6
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[Abstract:0191] [Bildiri: PS-145]

Ciddi Akciger Komplikasyonlari ile Seyreden Kronik Graniilomatéz Hastalik Vakalari

Didem Alboga?, Halime Nayir Bliyliksahin!, ismail Glizelkas!, Birce Sunman?, Meltem Akgiil Erdal!, Havva Ipek
Demir!, Raziye Atan?, Burcu Capraz Yavuz!, Deniz Caddas?, Saliha Esenboga?, ilhan Tezcan?, Diclehan Orhan3,
Berna Oguz*, Nursun Ozcan?, Mithat Haliloglu*, Nagehan Emiraliodlu?, Ebru Yalgin!, Deniz Dogru Ersdz!, Ugur
Ozcelik!, Nural Kiper!

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk G&giis Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

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

3Hacettepe Universitesi Tip Fakdltesi, Patoloji Bilim Dali, Ankara

4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Bilim Dali, Ankara

Fagositer sistem defektlerinden kronik granilomatéz hastalik(KGH), nétrofilik grandlositler ve monositlerdeki
NADPH oksidaz kompleksinin fonksiyonel bozuklugunun yol actigi bir primer immiin yetmezliktir.En sik tutulan
organ hem enfeksiy6z hem de granlilomat6z komplikasyonlarin géraldigu akcigerlerdir.Bu calismada ciddi
akciger komplikasyonlariyla seyreden KGH'ye sahip 5 vakaya dikkat cekilmek istenmistir.

Vakalar;

1:Sik enfeksiyon ve lenfadenopati(LAP) nedeni ile bagvuran, 17 aylik erkek hasta, immunolojik dederlendirme
sonucunda KGH tanisi ile takibe alindi, CYBB mutasyonu saptandi. Tedaviye ragmen LAP’larda blylime
izlenen, BCG asili hastadan yapilan LAP biyopsisi gene expert sonucunda Mycobacterium tuberculosis ve doku
kulttrinde Paecilomyces spp mantar Gremesi saptandi.

2:Kronik 6kslrik, dispne nedeni ile basvuran 16 yasinda erkek hasta, immiuinolojik degerlendirme sonucunda
KGH tanisi aldi, NCF1 homozigot delesyonu saptandi. Solunum semptomlar arastirilirken 5 yasindan beri
glvercin besleme 6ykisl olan hastada hipersensitivite pndmonisi saptandi.

3:Bir yasindan beri ishal ve tekrarlayan enfeksiyon nedeniyle arastirilirken inflamatuar barsak hastaligi ve
KGH tanisi alan hastada, izleminin 10. yilinda akcigerde tedaviye yanitsiz nodiilleri gelisti. Malignite stiphesi
nedeni ile akciger biyopsisi yapilan hastada malignite goriilmedi, graniilomat6z inflamasyonla uyumlu
saptandi.

4:Kronik Okstrik ile bagvuran, akciger enfeksiyonu nedeni ile yogun bakim yatislari olan, 4’1t antitliberkiloz
tedavi alan 8 yasinda kiz hastaya immunolojik dederlendirmesi sonucu KGH tanisi konuldu.Tedavilere ragmen
akciger bulgularinda progresyon izlenen akciger biyopsisinde mantar hifleri saptandi.

5:Bes yasindayken 6kstirlik sikayetiyle basvurarak tliberkiiloz tanisi alan ve 9 ay antitiiberkiiloz tedavi
kullanan hastanin izlemde akcigerde apse gelismesi nedeniyle lobektomi yapildi. Patolojisinde granilomatéz
abse formasyonu saptanmasi lizerine KGH tanisi aldi.

Sonug: Akciger grantilomlari KGH iliskili olabilecedi gibi, tedaviye ragmen progresyon halinde enfeksiyoz ve
malign durumlar agisindan arastirilmaya devam edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Kronik graniilomatdz hastalik, akciger, iLD
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[Abstract:0192] [Bildiri: PS-051]

Primer Immiin Yetmezlikli Hastalarin Donemsel Akut Solunum Yolu Enfeksiyon
Etkenlerinin Dagilimi

Selin Ugrakli!, Gokge Kader Arslan!, Mehmet Ozdemir?, Siikrii Nail Gliner?, Sevgi Keles?, ismail Reisli2
!Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiltesi Tibbi Mikrobiyoloji Anabilim Dali
2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakultesi Cocuk Allerji ve Immunoloji Bilim Dal

Solunum yolu viral etkenlerinin dagilimi, sikhdi ve etkisi hasta gruplarina gore farkliliklar gésterebilmektedir.
Bu calismada Eyliil 2022-Mart 2023 tarihlerinde Cocuk Allerji ve Imminoloji Bilim Dalina solunum yolu
enfeksiyonu ile bagvuran primer immiin yetmezlikli (PIY) hastalarin solunum yolu viral (SYV) etkenlerine ait
sonuglar retrospektif olarak arastirildi ve Genel Pediatri poliklinigine basvuran gocuklarin sonuglari
karsilastirldi.

Calismaya 71'i PIY ve 80'i Genel Pediatri poliklinigine basvuran 151 hasta dahil edildi. SYV panelinde pozitiflik
orani tim hasta grubunda %66.9, genel pediatri hastalarinda %82.5 ve PiY'li hastalarda %49.3 olarak
saptandi. PIY’li hastalarda en sik saptanan etken rhinoviriis (%51.4) olup, bunu sirasiyla %25.7 ile
Parainfluenza virlis ve %25 ile RSV takip etmekteydi. PIY tanili 8 (%22.85) hastada ise birden fazla SYV etken
olarak tespit edildi. Genel pediatri hastalarinda en sik saptanan etkenler rhinovirls (%37.9) ve adenovirls
(%37.9) olup, bunlari sirasi ile RSV (%18.2) ve influenza A (%13.6) takip etmekteydi (Sekil 1). Verilerimiz
irdelendiginde PiY’'li hastalarda adenoviriisiin gériilmemesi dikkat gekicidir. SYV etken saptanan PIY’li
hastalarin 26 (%74.3)'sI IVIG tedavisi alirken ve 9 (%25.72)'unun IVIG tedavisi almiyordu. Her iki grupta da
hastaneye yatis sadece bir hastada belirlendi.

PIY’li hastalarin SYV etken dadilimi, Genel Pediatri poliklinik hastalarindan farkli bulunurken, PiY’li hastalardaki
etken pozitifligi Genel Pediatri hastalarina gére daha disik orandaydi. Bu durum hastalarin gogunun IVIG
tedavisi almasina baglanabilir. Ayrica solunum yolu virlslerinin molekller yontemlerle erken saptanmasi, akilci
antibiyotik kullanim politikalarinin ylrGtilmesine katki saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: immiin yetmezlik, Solunum yolu enfeksiyonlari, Viral etkenler

Genel ve Immiin Yetmezlikli pediatrik hastalarda solunum yolu viral etken dagihm

Sekil 1. Genel ve Immiin Yotmealikh pediatrik hastakarda solunum yolu viral etken dafimi
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[Abstract:0193] [Bildiri: PS-052]

Bir Ailede Heterozigot TACI Mutasyonu ve Farkhl Klinik Yansimalari

Meltem Comert, Ilknur Kiilhas Celik, Hasibe Artag
Selguk Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immdunoloji ve Alerji Bilim Dali

Giris: Transmembran aktivatér ve kalsiyum moddulatér ve siklofilin-ligandi interaktéri (TACI) kodlayan
TNFRSF13B geninde heterozigot mutasyonlar literatirde yaygin dedisken immun yetmezlik ile
iliskilendirilmistir. Ancak bu mutasyonlar genel popilasyonun %1-2'sinde de bulunmaktadir. TACI
mutasyonlarinin direk hastaliga neden olmadigi hastaliga yatkinhk olusturdugu kabul edilmektedir. Klinigimize
pansitopeni ve tekrarlayan enfeksiyonlarla basvuran, heterozigot TACI mutasyonu olan bir hasta ve ailesini
sunmayi amacgladik.

Olgu: Cocuk hematolojide pansitopeni nedeni ile takip edilen 7.5 yasindaki kiz hasta sik hastalanma nedeniyle
tarafimiza basvurdu. Tim ekzom DNA dizi analizinde TNFRSF13B geninde heterozigot varyant
ENST00000261652.2 c.515G>A saptanmisti. Fizik muayenesinde; traube kapali, splenomegali ve
hepatomegalisi mevcuttu. Hipogamaglobulinemisi ve sik sinopulmoner enfeksiyonlari olan hastaya
trimetoprim-sulfometaksazol (TMP-TMX) proflaksisi ve immunoglobulin replasman tedavisi (IGRT) baglandi.
IgRT ile enfeksiyonlar kontrol altina alindi. Takibinde aksiller bélgede lenfadenopati olmasi nedeni ile
ekzisyonel biopsi yapildi, malignite saptanmadi. Hastanin 1.5 yasindaki erkek kardesinin ve babasinin tiim
ekzon DNA dizi analizinde TNFRSF13B geninde heterozigot mutasyon saptandi. Sik list solunum yolu
enfeksiyonlar olan erkek kardesi TMP-SMX profilaksisi ile takibe alindi. Babasinin sikayeti yoktu.

Sonug: TACI mutasyonlari olan hastalarda lenfoproliferasyon ve otoimmiin hastaliklar daha sik gérilmektedir.
Hematolojik bulgularla izlenen gocuklarda sik hastalanma varsa primer immuin yetmezlik agisindan
immiinolojik dederlendirme ve genetik testlerin yapilmasi; erken tani, dogru tedavi ve izlem igin énemlidir.

Anahtar Kelimeler: TACI Mutasyonu, immin yetmezlik, pediatri

[Abstract:0194] [Bildiri: PS-146]

Anal Apse ile Basvuran Hastalarin Retrospektif Degerlendirilmesi

Selma Erol Aytekin, Sukrl Nail Guner, Sevgi Keles, Ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakdlltesi, Cocuk Immunoloji ve Allerji Bilim Dal Konya

Giris: Anal apse, cocukluklarda siklikla karsilasgilabilen bir tablo olup, altta yatan immiun yetmeazlik,
inflamatuvar badirsak hastalidi veya fistal gibi anatomik defektlerle iliskili olabilir. Anal apse etyolojisinde olasi
primer immiin yetmezliklerin (PiY) sikigi hakkinda veriler kisithidir.

Materyal-Metod: Bu calismada, klinigimize 2002-2023 yillari arasinda anal apse nedeniyle basvuran
hastalarin verileri, retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: Calismada 40 hasta [34 (%85) erkek, 6 (%15) kiz] dederlendirildi. Hastalarin ebeveynlerinin
%?25'inde (10 hasta) akrabalik mevcuttu. Otuz alti (%90) hastada anal apse ile ilgili sikayetler bir yas altinda
baslamisti. Hastalarin ortanca takip siresi 50 (1-240) ay, tanida gecikme ise 2 (0-82) aydi.

Calismamizda toplam 29 (%72.5) hastada etyoloji saptanirken; 10 (%?25) hastada agir bir PIY hastaligi, 9
(%22.5) hastada st cocugunun gecici hipogammagloblilinemisi, dért (%10) hastada perianal fisttl, lg
(%7.5) hastada notropeni, iki (%5) hastada inflamatuvar barsak hastaligi (IBH), bir (%2.5) hastada kronik
graniilomat6z hastalik (KGH) tasiyicihdi saptandi.

Agir PiY’ler ¢ (%7.5) hastada KGH, iki (%5) hastada IL10-RB defekti, bir (%2.5) hastada Artemis
mutasyonu, bir (%2.5) hastada DOCK8 mutasyonu, bir (%2.5) hastada ADA eksikligi, bir (%2.5) hastada NK
eksikligi, bir (%2.5) hastada JAGN1 mutasyonu seklindeydi.

Hastalarin takipleri sirasinda on iki (%30) hastada hipogammaglobilinemi saptandi. On sekiz (%45) hastaya
IVIG tedavisi baglandi. Bes (%12.5) hasta halen IVIG almaktadir. P1Y tanili sekiz (%20) hasta Kék Hiicre
Nakline yoénlendirildi.

Sonug: Bulgularimiz, anal apse ile basvuran hastalarin yaridan fazlasinda PIY iliskili bir durumun eslik
edebilecedini gdstermektedir. Anal apse tani yénetiminde erken tani ve etkin tedavi icin PIY tablolarinin akilda
bulundurulmasi énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Anal apse, immin yetmezlik, cocuk
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[Abstract:0195] [Bildiri: PS-053]

Adenozin Deaminaz (ADA) Enzim Eksikligi Tanili 2 Olgu

Hande Yiksel Bulut!, Ridvan Selen?, Sule Haskologlu?, Ayse Metin3, Baran Erman®, Figen Dogu?, Caner
Aytekin!, Aydan ikinciogullar?

1Dr. Sami Ulus Cocuk Sagligi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji-Allerji Bsliimii, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

35aglik Bilimleri Universitesi, Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk immiinoloji-Allerji Bélimii, Ankara
4Hacettepe Universitesi, Can Sucak Laboratuvari, Ankara

Giris: Adenozin deaminaz enzimi (ADA) plrin metabolizmasinda olusan adenozin ve deoksiadenozini inosin ve
deoksionizine donUstlrir. ADA eksikliginde toksik olan bu ara metabolitler birikerek T lenfositlerde sayi ve
islev bozukluguna neden olur. ADA eksikliginde genellikle AKIY klinigi gériliir. Daha hafif ve geg ortaya gikan
farkl klinik tipleri de vardir. Burada ADA eksikligi tanisi konulan 2 olgu sunulmustur.

Olgu 1: Pnémoni tanisiyla izlenen 1.5 aylk Irakli hasta lenfopeni nedeniyle danisildi. Anne-babasi 2.dereceden
akraba idi. Akciger grafisinde interstisyel infiltrasyon ve sivri skapula ucu goéruldi (sekil-1a). Laboratuvarda
kombine immin yetmezlik bulgular saptandi (tablo-1). Total CD45RO+hiicre orani ylksekligi nedeniyle
yapilan kimerizm analizinde %9 maternal hiicreler gésterildi (maternal-engraftman). Hastaya AKIY tanisi
konuldu. Genetik analizde ADA geninde yeni bir homozigot mutasyon saptandi. Hasta hematopoetik kdk hicre
nakli (HKHN) igin sevk edildi. Hastaya ADA enzim (elapegademase) replasman tedavisi baslandigi ve ardindan
doku gruplari tam uygun akraba-digi vericiden basarili nakil yapildigi 6grenildi. Ancak hastanin daha sonra
hemolitik anemi ve nakil komplikasyonlari nedeniyle kaybedildigi 6grenildi.

Olgu 2: Pndmoni tanisiyla izlenen 1 aylik Suriyeli hasta lenfopeni nedeniyle danisildi. Anne-babasi 1.dereceden
akraba idi. Akciger grafisinde atelektaziler ve sivri skapula ucu gérildi (sekil-1b). Laboratuvarda AKIY
bulgulan saptandi (tablo-1). CD4+CD45R0O+hlicre orani yliksekligi nedeniyle yapilan kimerizm analizinde
maternal hicreler saptanmadi. Genetik analizde ADA geninde daha 6nce tanimlanmis homozigot mutasyon
saptandi. HKHN igin sevk edildi. Hastaya ADA enzim (elapegademase) replasman tedavisi baglandigi ve
ardindan doku gruplari tam uygun babasindan basarili nakil yapildigi 6grenildi.

Sonug: Erken baslangigli ADA eksikliginde hastalar en sik solunum yolu enfeksiyonlariyla basvurur. Tum T
hicre eksikliklerinde oldugu gibi lenfopeni en 6nemli uyarici isarettir. HKHN ve gen tedavisi kiratif
tedavilerdir, ancak bu tedavilere kadar enzim replasmani képri tedavi olanadi saglar.

Anahtar Kelimeler: ADA enzim eksikligi, enzim replasman tedavisi, HKHN

Sekil 1. a) Birinci olgu, akciger grafisinde interstisyel akciger infiltrasyonu ve sivri
Skapula ucu (ok). b) Ikinci olgu, akciger grafisinde atelektaziler, havalanma artis1 ve

sivri skia)u\!a ucu (ok)
a | W

-
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Tablo 1. Hastalarin klinik, laboratuar, genetik ve tedavi ozellikleri

Yas

Cinsiyet

Akrabalik

Klinik

Lokosit (mm3)

Notrofil (mm3)

Lenfosit (mm3)

Urik asit (mg/dl)

1gG (mg/dl)

IgA (mg/dl)

IgM (mg/dl)

IgE (IU/ml)

CMV-PCR (kopya/ml)
CD3+CD16-56- % (mm3)
CD3+CD4+ % (mm3)
CD3+CD8+ % (mm3)
CD3-CD16+56+ % (mm3)
CD19+ % (mm3)

Total CD45RA+ % (mm3)
Total CD45RO+ % (mm3)
CD4+CD45RA+ % (mm3)
CD4+CD45R0O+ % (mm3)
T hiicre aktivasyonu (PHA)
CD3+CD25+ (%)
CD3+CD25+ (%)

T hiicre aktivasyonu (anti-CD3)
CD4+CD25+ (%)
CD4+CD69+ (%)
CD4+CD45RA+CD31+ (%)
Maternal egraftman
Adenozin (mcmol/ml)
Deoksiadenozin (mcmol/ml)
BERA testi

Genetik

Destek tedavisi

ADA enzim replasman tedavisi
HKHN

Prognoz

Olgu 1
1.5ay
Erkek
)
Pnémoni
2,010
1,290
460

35

227

19

40

<4
1,118,000
93 (427)
2(9)

90 (414)
4 (18)
0.9 (4)
38 (174)
89 (409)
0(0)
2(9)

37
40

%9

14

20.1

Bilateral (-)

¢.374A>G (p.Glul25Gly)
iviG

antimikrobiyal tedavi

)

)

Kaybedildi

Olgu 2
1ay
Kiz
(+)
Pnomoni
1,880
860

80

2.8
715
<6.7
<4.5
<4

©)

45 (36)
40 (32)
6 (4)
40 (32)
5(4)
44 (35)
52 (41)
0.10 (0)
43 (34)

Calisilamadi
Calisilamadi

Caligilamadi
Calisilamadi
0

()

3.71

11.2
Bilateral (-)

€.556G>A (p.Glul186Lys)

viG

antimikrobiyal tedavi

(+)
(+)
Hayatta

Normal

5,000-19,500
1,000-9,000
2,500-16,500
2.6-6
280-666

5-39

19-94

<100

51-79 (2,400-8,100)
31-54 (1,400-5,200)
10-31 (6-3,000)
5-24 (200-1,800)
14-44 (500-3,600)
72-93 (2,900-6,900)
9-31 (500-2,200)
25-45 (1,200-5,600)
6-21 (300-1,400)

37-57
57-69

>50

0.10-2,00
<0.10

91



KLINIK iIMMUNOLOJ]

.KONGRESI
[Abstract:0197] [Bildiri: PS-054]

Hiper IgM sendromu tanih olgularimizin klinik demografik ve laboratuar 6zellikleri

Giilsah Kalay, Ozge Tirkyllmaz, Sibel Kaplan Sarikavak, Sezin Naiboglu, Selami Ulas, Isilay Turan, ilke
Yildinm, Nermin Kapgi, Serdar Al, Pinar Gokmirza Ozdemir, Mehmet Halil Celiksoy, Cigdem Aydogmus
SBU Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi C. Immunolojisi ve Alerji

Hiper IgM (HIGM) sendromu; tekrarlayan enfeksiyonlarla birlikte gorilen normal veya yliksek serum IgM
dizeyi ve belirgin olarak diisik serum IgA, IgG, IgE dlizeyleri ile karakterize heterojen bir grup immin
yetmezligi tanimlamaktadir. En sik klinik belirtiler tekrarlayan (st solunum yolu enfeksiyonlari, P. jirovecii
pndmonisi, lenfoid hiperplazi, nétropeni ve ishaldir. Biz de tekrarlayan Ust solunum yolu enfeksiyonu,
tekrarlayan ishal, 6kstrik gibi sikayetler ile klinigimize basvuran 9 hiper IgM sendromu tanisi alan hastanin
klinik demografik ve laboratuar ¢zelliklerini degerlendirmeyi amagladik. Literatlirde CD40L eksikliginin tahmini
sikligi 2:1.000.000'dir. AID eksikliginin ise 1:1.000.000'den az kisiyi etkiledigi tahmin edilmektedir. CD40 ve
urasil N-glikozilaz (UNG) eksikligi olan ise gok az vaka bildirilmistir. Bildirdigimiz 9 olgudan kardes olan iki
olguda AICDA (AID) gen mutasyonu, 3 olguda CD40 L eksikligi,3 olguda ise CD 40 eksikligi mutasyonu
saptanmistir. 6 hastamizda IgM dederleri yliksek; IgG ve IgA dlistk bulunurken, 3 hastamizda IgG ve IgA
distk IgM normal saptandi. Hiper IgM sendromu tanisi alan gogu hastada protein antikor yaniti bulunmaz.
Olgularimizin 8‘inde asi yaniti negatif olarak bulundu. Hiper IgM sendromunun tedavisinde IVIG replasmani ve
firsatgl bakterilerden korunmak igin bactrim tedavisi verilmektedir. CD40 L eksikligi ve CD 40 eksikliginin tek
kuratif tedavisi ise allojenik kemik iligi naklidir. Biz de hastalarimiza hastalarimiza intraven6z immunglobulin
(IVIG) tedavisi 3-4 haftada bir ve firsatgi bakterilere karsi bactrim tedavisi basladik ve hastalara KIiT planladik.
Sonug olarak tekrarlayan Ust ve alt solunum yolu enfeksiyonlari ile gelen, nétropeni ve kronik ishal etyolojisi
arastirilan olgularda serumda IgM artmis veya normal iken, IgG ve IgA diizeyleri belirgin dlisik ise hiper IgM
sendromu dustntlmelidir.

Anahtar Kelimeler: HiperIgM sendromu, tekrarlayan enfeksiyon, dogustan gelen bagisiklik kusuru

[Abstract:0198] [Bildiri: PS-055]

Yaygin De_gisken Immiin Yetmezlikli Bir Olguda Lenf Nodu Biyopsisinin Patolojik
Tanisinin Onemi

Nesrin Reisli?, Ismail Reisli2, Isinsu Kuzu!?
LAnkara Universitesi Tip Fakdultesi, Patoloji Ana Bilim Dali, Ankara _
2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakdltesi, Cocuk Alerji ve Imminoloji Bilim Dali, Konya

GIRIS

Bir primer immiin yetmezlik(PiY) olan ‘Yaygin Dedisken immiin Yetmezlik’(YDIY) hastalifinin seyrinde gériilen
lenfoproliferatif hastaliklar iginde en sik olani, farkli klinik ve patolojik spektrum ile ortaya gikabilen Ebstain
Barr viris(EBV) enfeksiyonudur.

OLGU

Sekiz yildir YDIY ile takip edilen 21 yasindaki erkek hasta, son bir ayda 6 kg kilo kaybi, sag aksillada sislik ile
basvurmus. Antibiyotik tedavisiyle gerilememesi Gzerine dis merkezde hastaya yapilan biyopsi *Hodgkin
Lenfoma’ olarak raporlanmis. Ug ay takip edilen hastanin lenfadenopati disinda baska sikayetinin olmamasi
izerine biyopsi tekrarlanmis. Her iki biyopsi yeniden dederlendirme igin Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi
Patoloji Anabilim Dali'na konstlte edilmistir.

H&E boyali kesitlerde, lenf nodillerinde, genislemis ve sayica artmis folikil yapilar izlenmistir. Arada germinal
merkezleri belirgin aktif proliferasyon gdsteren folikiiller izlenmistir. immiinhistokimyasal olarak uygulanan
CD20 folikl merkezlerini olusturan B lenfositlerde pozitiftir, interfolikller alanlarda daginik B lenfositler
izlenmistir. CD3 ile interfolikiler alanlarda yogun T lenfositler bulunmakta; folikiil merkezlerinde normal
dagihm gosteren T lenfositler izlenmistir. CD4 ile T lenfositlerin blytk cogunlugu pozitiftir. CD8 ile
interfolikller alanlardaki T lenfositlerin arasinda artmis sitotoksik hiicreye rastlanmistir. CD38 ile folikuller
icerisinde ve gevresinde yer yer belirgin artmis; Lambda ve Kappa ile politipik hafif zincir yapimi gdsteren
plazma hicreleri izlenmistir. EBER in-situ hibridizasyonuyla odaklar halinde EBV enfekte lenfositler izlenmistir.
Neoplastik bir gelisim izlenmemis; EBV iliskili folikller ve parakortikal reaktif lenfoid hiperplazi ile uyumiu
bulgular saptanmistir.

SONUC

PIY’li hastalarda gelisen lenfoid proliferasyonlar degisik derecelerde EBV enfekte latent B lenfositler ve
immunoblastik hicreler bulundurabilir. Bu hiicreler neoplastik hastaliklarla karisabilir. Bu lezyonlarin
siniflandirilmasi, dogru tanisi, imminkompetan bireylerde beklenenlerle farkliliklarinin tanimlanmasi dogru
tedavi secimi icin gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: lenfadenopati, patolojik tani, yaygin dedisken immun yetmezlik
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[Abstract:0200] [Bildiri: PS-056]
MHC Sinif I ve II Ekspresyon Defekti Birlikteligi: RFX5 Gen Mutasyonu

Serdar Goktas?!, Nadira Nabiyeva Cevik?, Canan Caka?, Saliha Esenboga?, Deniz Cagdas?

1Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji
Hastaliklar Bilim Dali; Kayseri

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali;
Ankara

Giris
MHC molekdlleri; T lenfositlerin peptit antijenleri tanimasinda gérevli antijen sunan hiicre membran
proteinleridir. RFX5; MHC sinif II molekl ekspresyonunun diizenlenmesinde gorevli bir gen olarak bilinir.

Olgu Sunumu

7 aylik erkek hasta, Cocuk Immiinoloji Poliklinigine ates, sol dizde sislik, tekrarlayan moniliazis sikayeti ile
basvurdu. Ozgegmisinde; 2 aylikken baslayan moniliazis, 1 ay dnce pndmoni nedeniyle gocuk yogun bakim
yatisi, soygecmisinde ise; akraba evliligi ve iki kuzeninin immin yetmezlik nedeniyle kaybedilmis olmasi
dikkat gekiciydi.

Blytme geriligi olan hastanin asilarinin tam oldugu 6grenildi. Primer immUinolojik degerlendiriimesinde; CD 4
lenfopenisi ve hipogamaglobulinemi saptanan hastanin HLA DR:%0, HLA ABC:%Y5 bulundu (Resim1). Kombine
immun yetmezlik tanisi konularak IVIG uygulanip, trimetoprim- siilffametoksazol ve asiklovir profilaksisi
yaninda anti tlberkiikoz profilaksi igin de rifampisin ve izoniasid baslandi. WES; RFX5 geninde homozigot
€c.616 G>C olarak sonuglandi. Hematopoetik kdk hiicre nakli karar alinan hastanin aile igi uyumlu vericisi
olmamasi Gzerine akraba disi tarama baglatildi.

Sonug ve Tartisma

SXY modula; MHC sinif I, IT ve B2- mikroglobulin genleri transaktivasyonunda goérev alir. W/S, X1, X2 ve Y
kutusu motiflerinden olusur. Bu motiflerin transkripsiyon faktdér kompleksleriyle etkilesimi kritiktir. RFX5; X1
kutusuna baglanip transaktivasyonda gérev alan RFX protein kompleksinin bir tyesidir. RFX5 eksikliginde MHC
sinif I ve II ekspresyonu birlikte azalabilir. RFX kompleksi MHC sinif II icin primer dlizenleyiciyken; MHC sinif I
icin primer diizenleyici olmayip, gen aktivitesinin kontroliinde yardimcidir. MHC sinif I ekspresyonunun
azalmasi; RFX5 gen mutasyonu disinda lenfoma ve viral enfeksiyonlara sekonder olarak da gorulebildidi igin 1
ay sonra kontroli planlandi.

Anahtar Kelimeler: HLA-ABC, HLA-DR, Kombine immiun yetmezlik, RFX5

Flow sitometrik analiz ile ayni olguda HLA ABC ve HLA DR ekspresyon defektinin gosterilmesi.
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[Abstract:0201] [Bildiri: PS-057]

KRT2 Mutasyonuna Bagh "Ichthyosis Bullosa of Siemens" Olgusu

Adnan Mercan!, Neslihan Edeer Karaca?, Glizide Aksu?, Necil Kitikgller?
!Aydin Adnan Menderes Universitesi Cocuk Alerji ve Immdinoloji B&lumu
2Ege Universitesi Tip Fakdltesi Cocuk immunoloji BOIUmu

Serum IgE yuksekligi; STAT3, DOCK8, Tyk2, PGM3 gen defektlerine bagh Hiper IgE sendromu, Omenn
sendromu, Wiskott Aldrich sendromu, Di George sendromu, IPEX sendromu gibi immunitenin dogumsal
kusurlarina eslik edebilmektedir.

17 yasinda kiz olgu yenidogan doneminden itibaren kasintili, kizarik deri doklntileri yakinmasiyla bagvurdu.
Aralarinda akrabalik olmayan saglikli anne babanin ikinci cocugu olan olgunun 6z ve soy gecmisinde 6zellik
belirtilmedi. Deri dokuntlleri ense ve kollardan tim vicuda giderek yayillma godsteren, kasintili bélgeler
Uzerinde yaralar eslik eden olgunun yapilan tetkiklerinde IgE >1000 kU/L saptanmasi lGzerine Hiper IgE
sendromu 6n tanisiyla sevki Gzerine dederlendirildi.

Tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyon, pnématosel, abse, sigil gibi viral dékinti, minér travmayla kolay kirik
o6ykusl yoktu. Fizik muayenede tim vucutta yaygin kuruluk olan hastada; ylzde, sirtta, ekstremitelerde
ekzematdz doklntller, yer yer hiperkeratoz ve papuler eripsiyonlar mevcuttu. Laboratuvar incelemelerinde
hipergammaglobulinemi ve IgE ylksekligi saptandi. Lenfosit alt gruplar normaldi. Parazit serolojisi negatifti.
Yeni nesil dizi analizinde KRT2 geninde heterozigot mutasyon saptandi.

Molekiiler genetik incelemelerle keratin genlerini kodlayan KRT2 genindeki mutasyona bagl "ichthyosis
Bullosa of Siemens (IBS)" (OMIM *600194) olgusu ekzemat6z dokilintl ve IgE ylikseklgiyle basvuran
olgularda, Hiper IgE sendromu yanisira primer keratinopatik iktiyozis sendromlarinin da akla getirilmesi
amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: : Serum IgE yiksekligi, hipergammaglobulinemi, Hiper IgE sendromu, KRT2 genindeki
mutasyona

[Abstract:0202] [Bildiri: PS-058]

Lipopolypolysaccharide-responsive and beige-like anchor protein eksikligi tanisi ile takip
edilen gocuk hastalarin solunum sistemi bulgularinin degerlendirilmesi

Meltem Akgiil Erdal!, Halime Nayir Blyiksahin!, ismail Giizelkas!, Didem Alboga?, Birce Sunman?, ipek
Demir?, Raziye Atan!, Burcu Capraz Yavuz!, Deniz Cagdas?, Saliha Esenboga?, Nagehan Emiralioglu!, Ebru
Yalgint, Deniz Dogru?, H. Ugur Ozcelik!, Hatice Nursun Ozcan3, Berna Oguz3, Mithat Haliloglu3, Diclehan
Orhan?, Ilhan Tezcan2, Nural Kiper?

1Hacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi, Gocuk Gogls Hastaliklar Bilim Dali, Ankara

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

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Ana Bilim Dali, Ankara

4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Patoloji Ana Bilim Dali, Ankara

Giris: LRBA (lipopolypolysaccharide-responsive and beige-like anchor protein) eksikligi multisistemik
immundisregulasyona neden olan primer immun yetmezlik tiridir. Bu galismada LRBA tanisi alan gocuk
hastalarin solunum sistemi bulgularinin dederlendirilmesi amaclanmistir.

Yéntem: LRBA tanisi ile Hacettepe Universitesi Cocuk Gégiis Hastaliklar polikliniginde izlenen 10 gocuk
hastanin solunum sistemlerine ait klinik, radyolojik, spirometrik ve histopatolojik verileri retrospektif olarak
incelenmistir.

Bulgular: Ilk solunum sikayetlerinin baslama yasi ortancasi: 7 yas (min 6 ay- max 11 yas). Hastalarda tani
oncesi ilk solunumsal sikayet ve cocuk gogis hastaliklari bélimiine basvuruda en sik gézlenen semptom
Okslruktu. Basvuru sirasindaki fizik muayene bulgularinda 3 hastada raller, 2 hastada gomak parmak bulgusu
varken, 5 hastanin solunumsal muayenesi dogaldi. Basvurudaki ilk akciger grafilerinde en sik goézlenen
bulgular 3 hastada noddler infiltrasyonlar, 3 hastada yamasal infiltrasyon/konsolidasyondu, 2 hastada hiler
dolgunluk mevcuttu. Hastalarin Toraks bilgisayarli tomografilerinde en sik gézlenen bulgular nodul ve
hiler/mediastinal lenfadenopatiydi. 9 hastaya bronkoalveolar lavaj (BAL) yapildi. BAL bulgular 4 hastada
normalken, 5 hastada enfeksiyon bulgusu gézlendi. Alt havayolu 6rneklemelerinde en sik gézlenen
mikroorganizmalar Streptococcus pneumonia ve Haemophilus influenza idi. 3 hastaya akciger biyopsisi
yapilmisti. 2 hastanin patolojisi organize pnémoni ile uyumlu olarak gézlendi. Organize pnémoni tanisi alan 1
hasta abatacept tedavisi almaktaydi. Abatacept tedavisi alan hastanin spirometrik degerlerinde zamanla artis
go6zlenirken, tedavi almayan diger hastanin spirometrik degerlerinde azalma gézlenmistir. Toplam 6 hastaya
Kemik iligi nakli (KIT) uygulanmistir. KIT sonrasi hicbir hastada bronsiolitis obliterans izlenmemistir.
Sonuglar: Solunum yolu bulgulari LRBA eksikligi olan hastalarda siklikla g6zlenmektedir. Bu nedenle hastalarin
tanisindan itibaren solunum sistemi ile ilgili takiplerinin dlizenli olarak yapilmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: LRBA, cocuk, solunum sistemi, interstisyel akciger hastaligi, organize pnémoni
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[Abstract:0203] [Bildiri: PS-059]

Eriskin Hastada Ilging Alerji:Ejder Meyvesine Karsi Gelisen Asiri Duyarlilik Reaksiyonu
Ozge Atik, Fatma Merve Tepetam
S.B.U Slreyyapasa GOgls Hastaliklari ve G6gus Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris: Ejder meyvesi diger adiyla pitaya; Hylocereus undatus (kirmizi pitaya) kaktis tiriinin meyvesidir. Bu
egzotik meyvenin anavatani Meksika ile Orta ve Guney Amerika'dir ve ayrica Glineydogu Asya Ulkelerinde
yetistiriimektedir.Egzotik ve etkileyici gériiniiminden dolayl bu meyve Avrupa ve Amerika Birlesik
Devletleri'nde giderek artan bir popuilariteye sahiptir ve birgok siipermarkette satilmaktadir. Meyve ayrica
meyve suyuna donustltrultr veya diger icecekleri tatlandirmak icin kullanilir.

Olgu: 55 yasinda erkek hasta daha 6nce yemedigi ejder meyvesi(pitaya) adl tropikal meyveyi yedikten 3 saat
sonra kiglk dilde sisme bogazinda daralma bogulur tarza yutkunmada zorluk sikayetiyle acil klinigine
basvurmus.Ek ilag aimi ya da sipheli psddolaerjen tliketimi olmayan hastaya anamnez sorgulandiginda ejder
meyvesini tikettigi 6grenilmis alerjik reaksiyon dusinulerek anafilaksi acil tedavisi olarak adrenalin sc ve
feniramin v tedavisi, oksijen tedavisi uygulanmis.Hastanin tedavi sonrasi semptomlari gerilemis. Hasta alerji
ve immunoloji klinigine besin alerjisi agisindan basvurdu. Ek atopik hastalik yoktu. Hastadan istenen
tetkiklerde total 1ge 256, eoz 480,besin ve inhalant alerjen duyarlihdi yoktu. latex spesifik ige ve latex prick
testi negatif gorildi.Triptaz 4 (n<11.4)negatif goérildi. Hastaya ejder meyvesi ile prick to prick testi 6nerildi
ancak hasta anafilaksi riski nedeniyle bu testi kabul etmedi.Hastanin besin anafilaksi 6yklsl nedeniyle
adrenalin otoenjektdr rapor gikarildi ve kullanimi anlatildi. Ejder meyvesini tekrar tiketmemesi dnerildi.
Sonug: Tropikal meyvelerin gliniimizde popiularitesinin artmasi ve gida endulstrisinde daha sik kullaniimasi
acisindan bu meyvelerin alerji riski tasididina dikkat cekmek istedik.Bu vaka literatlire bakildiginda ejder
meyvesine badh gelisen diinyadaki 3. anafilaktik reaksiyon vakasi olmustur.Turkiyede ise ilk belirtilen vakadir.
Bu konuda hekimlerin bilinglendirilmesi amaglanmistir.

Anahtar Kelimeler: ejder meyvesi alerjisi, besin alerjisi, tropikal meyve alerjisi

ejder meyvesi (pitaya)
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[Abstract:0204] [Bildiri: PS-060]
Bir Ailede NBN Gen Mutasyonu: Farkli Fenotipik Etkiler
Makbule Nihan Somuncu?, Simeyye Sanal!, Sevgi Keles?, Ayse Gll Zamani?, Mahmut Selman Yildinm?
INecmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakultesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk
Saglhidr ve Hastaliklari Bilim Dali, Konya

NBN genindeki varyasyonlar, Nijmegen Kirik Sendromu’na (NKS) neden olur. NKS, kisa boy, mikrosefali, ayirt
edici yuz 6zellikleri, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari, artmis kanser riski, zihinsel engellilik ve diger
saglik sorunlari ile karakterizedir.

On (¢ yasindaki kiz hasta, Cocuk Alerji ve Immiinoloji poliklini§i tarafindan Tibbi Genetik poliklinigine konsiilte
edildi. Fizik muayenede; mikrosefali, fasiyal dismorfizm (kavisli kalin kaslar, egimli alin, yukari egimli
palpebral fisslirler, dolgun yanaklar, belirgin orta yliz, mikrognati), dirseklerin ve diz kapaklarinin altinda
hipopigmente alanlar ve gluteus maximus altinda 0,5*%1 cm’lik hiperpigmente alan saptandi. Antropometrik
6lciimleri <%3 persentilin altindaydi.

Hastaya 6ncelikle karyotip ve FISH analizi yapildi. Sitogenetikte metafazlarin %25’inde 7, 14, 18.
kromozomlarin yeniden dizenlenmesini iceren kromozom ve kromatid kiriklari saptandi, karyotip 46,XX idi.
CytoCell,DiGeorge/VCFS TUPLE1 -22q13.3 delesyon ve DiGeorge II (10p14) problari ile yapilan FISH analizi
normaldi. Karyotipik ve klinik bulgular géz éniine alinarak, NBN genini de iceren hedefe yonelik primer immin
yetmezlik yeni nesil dizileme paneli calisildi. NBN geni, in silico veri tabanlari ve literatir esliginde analiz
edildiginde, homozigot patojenik c.657_661del(p.Lys219fs) varyanti) ve FCHO1 geninde heterozigot
muhtemel patojenik c.1305_1306del (p.Phe436fs) varyanti saptandi. Sanger dizileme ile ailenin hedef varyant
analizleri yapildi. Ayni c.657_661del(p.Lys219fs) varyanti; babada ve bir kardesinde homozigot olarak
saptandi.

Otozomal resesif kalitilan NBN geninin homozigot olarak hastamizda saptanmasi klinigini aciklarken, babada
ve kardesinde klinik izlenmemesi, fenotipik farkliligin nereden kaynaklandigi sorusunu

sordurmaktadir. NBN geninin alternatif kesim mekanizmasi ile Gretebilecedi transkript varyantlarinin fenotipde
farkhlida yol acabilecegi dustintilerek NBN geni fonksiyonel analizi planlanmistir. Aileye, genetik danisma
verilerek, klinik gostermeyen bireylerin sonraki kusaklarda riskli tasiyici olabilecedinin 6nemi vurgulanmistir.

Anahtar Kelimeler: Primer immun yetmezlik, NBN geni, Nijmegen Kirik Sendromu

[Abstract:0205] [Bildiri: PS-148]

I_(ronik Graniilomatoz Hastalikta Mprbidite_ ve Mortalite ile Sistemik Immiin Inflamatuvar
Indeks ve Prognostik Nutrisyonel Indeks Iliskisi

Serdar Goktas!, Canan Caka?2, Halil Tuna Akar3, Deniz Cagdas?, Saliha Esenboga?
1Erciyes Universitesi Cocuk Iimmiinoloji ve Allerji Hastaliklari Bélimi, KAYSERI
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Iimmiinoloji Balimii, ANKARA
3Ankara Etlik Sehir Hastanesi Cocuk Metabolizma Hastaliklar Bolimi, ANKARA

Giris

Kronik grantilomatdz hastalik (KGH), enfeksiyon riskinde artis nedeniyle sik hastane yatisi gerektiren bir
fagositer sistem hastaligidir. KGHta Sistemik immiin-inflamasyon indeksi (Sii) ve Prognostik Nutrisyonel
Indeksi (PNI) ile hastane yatisi ve mortalite arasinda bir iliskiyi arastirmayi amacladik.

Hastalar ve Yontem

Hacettepe Universitesi'nde 1984-2022 yillari arasinda takip edilen KGH' I hastalar retrospektif olarak
incelendi. Ilk basvurudaki laboratuvar parametreleri g6z éniine alindi. SII=trombosit sayisi x nétrofil sayisi/
lenfosit sayisi orani; PNI =(serum albumin seviyesi (g/dl) x 10) + (total lenfosit sayisi (mm3) x 0.005)
seklinde hesaplandi.

Bulgular

68 hastanin %60.3'0 (n=41) erkekti, 42 hastada(%61.8) akrabalik 6ykiisii mevcuttu. izlemde 51 hastada
(%75) hastanede yatis 6yklisi mevcuttu. Ortanca hastane yatis sayisi 2 (IQR: 1-6)(min:1, max: 18) idi. 15
hasta (%23.4) izlemde eksitus oldu.

Ortanca Sii 517 (IQR: 336-862); ortanca PNI 60 (IQR: 51-71) bulundu. Hastanede yatis 8ykiisi olan ve
olmayan hastalar karsilastirildiinda; SiI ve PNI acgisindan iki grup arasinda fark saptanmadi. (Si1:519(IQR:
328-960), 517(359-625), p= 0.639)(PNI: 60(50-74), 64 (55-70), p= 0.671). Spearman korelasyon analizinde
hastanede yatis sayisi ile Sii ve PNI arasinda anlaml bir korelasyon saptanmadi. izlemde sag olan ve eksitus
olan hastalar Sii ve PNI acisindan karsilastinldiinda gruplar arasinda fark saptanmad (Sii: 541 (372-843)
vs. 453 (326-1437), p=0.753)(61 (53-75) vs. PNi:60 (48-67), p= 0.183).

Sonug ve Tartisma

Kronik granilomatéz hastalik, kronik inflamasyon ile seyreden bir klinik durum olmasi nedeniyle hastalarda
Sii ve PNI ortanca degerleri morbidite veya mortaliteyi ngérebilecek belirtecler degildir.

Anahtar Kelimeler: Kronik graniilomat®z hastalik, Prognostik Nutrisyonel Indeks, Sistemik immiin-
inflamasyon indeks
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[Abstract:0206] [Bildiri: PS-061]

Chediak-Higashi Sendromu

Oznur Dodar, Selma Erol Aytekin, Sukrd Nail Glner, Sevgi Keleg, Ismail Reisli
Konya Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Faklltesi, Cocuk Alerji ve Immduinoloji Bilim Dali, Konya

GIRIS: Chediak-Higashi sendromu, tekrarlayan piyojenik enfeksiyonlar, kismi okiilokutanéz albinizm, ilerleyici
norolojik anormalliklerle karakterize nadir rastlanilan otozomal resesif bir hastaliktir. Bu hastalarda
Hemofagositik Lenfohistiyositoz (HLH) eslik edebilir.

Biz bu olgu ile; pnémoni nedeniyle yatisi sirasinda kismi albinizm farkedilmis ve bakilan periferik kan
yaymasinda granilositlerde azurofilik dev grantller gortilmus bir hastanin genetik LYST geninde homozigot
olarak tani alan bir hastayi! vurgulamak istedik.

Olgu: Bir aylik erkek hasta YDYBU’ de solunum sikintisi nedeniyle yatarken gri sagh ve beyaz tenli olmasi, ayni
zamanda benzer fenotipte abisinin Chediak-Higashi sendromu tanisi almis olmasi nedeniyle tarafimiza
yonlendirildi. Fizik muayenesinde acik sag, cilt ve g6z rengi mevcuttu, sistemik muayenesi dodaldi (Sekil 1a).
Sag telinin mikroskobik incelemesinde dlizensiz kiiglik topaklanmis pigmentasyon agregatlar gortlda (Sekil 1b
). Hemograminda anemisi (Tablo1l) mevcuttu ve periferik yaymasinda granulositlerde dev azurofililk grandlleri
gorildi( Sekil 1c). Immin yetmezlik acisindan tetkik edildi. Hastanin Ig G diizeyi 187 mg/dL (Tablo1) olmasi
nedeniyle hastaya IVIG baglandi. Chediak-Higashi Sendromu tanisi genetik analiz ile de dogrulanan hastaya
kdk hicre nakli planlandi.

Sonug: Ciltte ve sacta pigmentasyonu azalmis ve sik enfeksiyon gegirenlerde, granulositlerde dev azurofilik
sitoplazmik inkllizyonlar saptananlar hastalarda Chediak-Higashi Sendromu distnilmelidir. Kesin tani genetik
olarak konulmakta ve tani alan hastalar vakit kaybedilmeden kdk hiicre nakline yénlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Chediak-Higashi Sendromu, albinizm, immin yetmezlik, dev azurofilik granil, periferik
yayma

ekil 1a-c

Sekil 1a: OIgunun sag ve czlt gortintiisii Sekil 1b: Sag telinin mlkroskopzk mcelemesz Sekil
1c: Periferik yaymada graniilositlerde dev azurofilik graniillerin gériintiisii
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Tablo 1

Paremetreler Sonug¢ Referans araligi
WBC(/mm3) 11000 4400-12900
ANS(/mm3) 3580  1500-8500
ALS(/mm3) 6060  3300-7600
TEO(/mm3) 230 <400

HB(gr/dl) 7,5 10.7-17.1
PLT(/mm3) 299000 205000-553000
Immunolojik testler

IgG(mg/dl) 187 605-1430
IgA(mg/dl) 47 30-107
IgM(mg/dl) 36 66-228
IgE(1U/mI) 18 0-100

CD3% 65 51-57
CD3+CD4 % 26 29-55
CD3+CD8 % 32 15-33

CD19% 19 17-41
CD16+56% 4 4-15

CD27 1,7

CD31% 42 >30

Sedimantasyon 11 0-20

Hastanin laboratuvar degerleri
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[Abstract:0207] [Bildiri: PS-062]

Notropeni ile tani alan ICF Sendromu olgusu

Mehmet Akif Kaya, Gaye Kocatepe, Dilara Fatma Kocacik Uygun, Aysen Bingdl
Akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji Immdunoloji Bilim Dali, Antalya

ICF sendromu kromozom 1, 9 ve 16'nin perisentromerik bolgelerinde kromozomal instabilite, dedisken
derecelerde immiin yetmezlik ve hafif fasiyal dismorfizm ile karakterizedir. Bu sunuda konjenital nétropeniye
eslik eden peryodik ates yakinmasi ile basvuran ve genetik inceleme sonucu ICF Sendromu tanisi alan
olgumuzu paylasmayi amacladik.

20 aylik erkek hasta, 2 aylikken nétropenisi farkedilen ve nétropeniye eslik eden ates neden ile tekrarlayan
yatis 6ykisi mevcut olup, prenatal dénemde gelisme gerilidi ile takipte oldugu, 38 hf, 2840 gr, 45 cm, C/S ile
dogdudu, 4. ayda basini tutabildigi, 9. ayda desteksiz oturabildigi ve 20. ayda tek tek kelimeler soyleyebildigi
ogrenildi. Dogumdan itibaren 8 kez febril nétropeni nedenliyle yatirilarak IV antibiyotik tedavisi baslanildigi
o6grenildi. Anne ile baba arasinda akrabalik bulunmayan olgunun fizik muayenesinde genis diz burun kokd,
telekantus, epikantik kivrimlar, diisiuk kulaklar dikkat cekmekteydi. Kemik iligi yaymasinda patoloji
saptanmadi. Lenfosit Alt Grubu dagilimi yasina gére normal sinirlarda olup
IgA:<0.04mg/dL,IgM:0.09mg/dL,IgE:1 kIU/L,IgG:8.12mg/dL saptandi. Hastadan istenen kromozom
analizinde 7-8 metafazda 1.kromozom sentromerik bélgesinde uzama, dengesiz segregasyona bagl fazladan
1g1p kolu izlenmesi, anormal 1. kromozoma yol acan hatal bolinmeler tespit edildi. Exom analizi sonucu
DNMT3B geninde OR c.2246C>T(p.Ser749Leu), c.2348_2349del(p.GIn783fs) birlesik heterozigot dedisiklikler
tespit edildi. Bu sonug ile ICF Sendromu tanisi alan hastaya G-CSF tedavisine ek olarak proflaktik antibiyotik
tedavisi baslandi. Takiplerinde ates sikliginda ve hastaneye yatis sikliginda azalma goraldi.

ICF sendromunun ciddi konjenital malformasyonlar ve/veya ciddi mental retardasyon olmaksizin hafif fenotipik
bulgular ile seyretmesi klinisyeni sitogenetik galismadan uzaklastirmakta ve teshisi glclestirmektedir. Bu
nedenle, hafif fasiyal dismorfizmlerin eglik ettigi genel immiin yetmezlik bulgulari gésteren tum hastalarda
kromozomal incelemelerin yapilmasi gerektigi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: fasyal anormali, ICF sendromu, immin yetmezlik, sentromerik instabilite

[Abstract:0209] [Bildiri: PS-063]

Eozinofil Yiiksekliginde Ayirici Tani:HIPEREOZINOFILIK SENDROM
Ozge Atik, Fatma Merve Tepetam
S.B.U Slireyyapasa Gogls Hastaliklari ve G6gls Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi

49Giris: Gevresel kanda eozinofil ylizdesi %3-5; mutlak sayisi 350-500/uL arasindadir.Eozinofili; hafif (lst
limit 1500/uL), orta (1500-5000/uL arasi) ve agir olarak (>5000/uL ) derecelendirilerek incelenmektedir.
Hipereozinofili terimi 6 ay boyunca genellikle 1500/puL tzerindeki dederler icin kullanilmaktadir. Eozinofili,
nonhematolojik (sekonder veya reaktif) ve hematolojik (primer veya klonal) bozukluklarda ortaya cikabilir ve
organ hasarina yol agma potansiyeli vardir.Eozinofilinin en sik sebepleri; helmintik parazit enfeksiyonlari,
atopik ve alerjik hastaliklar ve ilag yan etkileridir.Tanisal arastirmaya ragmen nedeni bilinmeyen kronik
eozinofili durumlarinda hipereozinofilik sendromdan(HES) bahsedilir.HES'in hipereozinofiliden farki organ
hasari olmasidir.Hipereozinofiliye bagli semptomlar halsizlik, 6kstrik, nefes darlidi, rinit,anjiyoédem
goralir.Ayrica dermatolojik,gis,pulmoner tutulum,kardiyomyopati,koroner arterit gibi kardiyak
tutulum,trombis gorilebilir.Bu vakada alerjik rinit,astim semptomlariyla alerji ve immunoloji poliklinigimize
basvuran hastada HES tanisi konulma stirecini anlatmak istedik

Olgu: 49 yasinda erkek hasta 23 yildir astim,alerjik rinit, nazal polip tanilariyla alerji ve immunoloji
poliklinigine bagvurdu.Ek hastalik olarak 5 yil 6nce ikh, 3 yil énce dvt,1 yil 6nce pulmoner emboli 6ykisu
oldugu 6grenildi.Tetkiklerinde eozinofil 2900 /L total ige 1978 gorildi. Hipereozinofili agisindan parazit
tetikikleiri,troponin,ekokardiyografi,toraks bt,anca tetkikleri istendi.parazit tetkikleri negatif gérildi.troponin t
0,60 ng/dl hafif artmis ekokardiyografide koroner arterit bulgusu mevcuttu,kardiyak acil girisim
dusindlmedi.Toraks btde sentrlobuler nodul,interlobuler septa ve peribronsiyal kalinlasma,periferal buzlu cam
gorinimi mevcuttu.Anca negatif gérildi.HastaYA hematoloji kiniginde kemik iligi biyopsi
yapildi,myeloproliferatif hastalik distintlmedi.FIPLIKE1,PDGFRa negatif goruldi.Hastaya HES

ontanisiyla kortikosteroid tedavisi 1mg/kg dozunda baglandi takibe alindi.

Sonug: Alerji ve immunoloji klinigine astim,nazal polip,rinit,cilt bulgulari ile bagvuran hastalarda bu hastaliklar
tedavi etmeden 6nce eozinofil ylksekligi gortldiginde hematolojik, kardiyak, romatolojik tutulum agisindan
mutlaka sistem sorgusu yapilmali, HES ayirici tanisi akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: HIPEREOZINOFILI, HIPEREOZINOFILIK SENDROM, HES
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[Abstract:0210] [Bildiri: PS-149]

SARS-CoV-2 Enfeksiyonlarinda Regiilator ve Atipik B Hiicreleri

Ferah Budak!, Abdurrahman Simsek!, Muhammed Ali Kizmaz?!, Eren Cagan?, Tugce Bozkurt!, Gulgin Tezcan?3,
Ali Asan%, S. Haldun Bal?, Digdem YOyen Ermis!, Dane Ediger®, Emel Yilmaz®, Haluk Barbaros Oral!, Emin Halis
Akalin®

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Immiinoloji Anabilim Dali, Bursa

2Bursa Yiksek Ihtisas Egditim ve Arastirma Hastanesi, Saglk Bilimleri Universitesi, Cocuk Saglg ve Hastaliklari
Anabilim Dali, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Bursa

3Bursa Uludag Universitesi, Dis Hekimligi Fakiltesi, Temel Bilimler AD, Bursa

4Bursa Sevket Yilmaz Egitim ve Arastirma Hastanesi, Enfeksiyon Hastaliklari Anabilim Dali, Bursa

5Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, G6giis Hastaliklari AD, Bursa

6Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Enfeksiyon Hastaliklari ve Klinik Mikrobiyoloji Anabilim Dali, Bursa

SARS-CoV-2'e karsi immun yanitlar hakkinda bilgimiz giin gectikge artmasina ragmen B-hticrelerinin bu
savunmadaki rollerine dair birgok bilinmeyen bulunmaktadir. Bazi hastaliklarda 6nemli bir belirteg olabilecedi
bildirilen regilatér-B (Breg) hiicreleri, immin toleransi destekleyen, patolojik immuin cevaplar baskilayan
immunsupresif hicrelerdir. Patojenlere karsi daha zayif antikor yanitiyla iliskili B-hicre bitkinliginin birgok
enfeksiyonla iligkili oldugu bildirilmistir. Bu calismada, yetiskin ve gocuk COVID-19 vakalarinda, B-hlicre alt
gruplarinin roliintin dederlendirilmesi amacglanmistir.

55-cocuk ve 53-yetiskin COVID-19 vakasi ile 14-gocuk ve 11-saglikli kontrol galismaya alindi. Periferik kan
orneklerinden 10-renkli MoAb paneliyle akan hicre 6lger dederlendiriimesi yapildi. 25 ¢ocuk hasta iyilesme
sonrasi takip edildi.

Yetiskin vakalarda, CD24"9hCD38- memory-B hicrelerinde agir COVID-19 vakalarda anlamli derecede azalma
gozlendi. CD24-CD38+ plazmablast-hlicreleri ise agdir vakalarda yluksek bulundu. IgM+ CD27- naif-B hlcreleri
de benzer sekilde agir vakalarda artmis bulundu. IL-10 eksprese eden CD24h9shCD38high ve

CD24hishCD27+ Bregler, COVID-19 hasta gruplarinda azalmis bulundu, en siddetli azalma agir vakalarda
gozlendi. Akut ve kronik enfeksiyonlarla iliskilendirilen CD21-CD27" atipik-B hiicreleri ve bitkin CD21- B
hilicreleri COVID-19 gruplarinda saglikli kontrole gore artmis bulundu.

Cocuk vakalarda, memory-B hicre alt gruplarinin azalmis oldugu ve naif B hiicrelerinin artmis oldugu
gbzlendi. Ilging sekilde CD38* Breg'ler, yetiskinlerden farkli olarak hastalik durumunda artmis bulundu.
Iyilesme sonrasi takip edilen cocuk hastalarda, memory-B hiicrelerinin artisi ve naif-B hiicrelerinin azaldigi
g6zlenmistir. Breglerde ise, CD38-badimli Breg'lerin iyilesme sonrasi azaldigi, CD24-bagiml Breg’lerin ise
arttigi goézlenmistir.

Yetiskin ve gocuk COVID-19 vakalarinda memory ve naif B-hlicrelerin benzer profilde seyrettigi gézlenmistir.
Th1/Th17'i baskiladigi bilinen IL-10 bagimh Breg’lerin, asemptomatik yetiskin ve cocuk vakalarda bile
azalmis/azalma egiliminde oldugunun goézlenmesi hastaligin ilerleyisinde etkili bir faktér olabilir.

Anahtar Kelimeler: B cell, Breg, B10, exhaustion, IL-10
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Cocuk ve Yetiskinlerde B hiicre Alt Gruplar
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SARS-CoV-2 B hiicre paneli
CD19+B

IgD+ CD27- Naif B

IgD+ CD27+ non-switched Marjinal Zon B
IgD- CD27+ switched B

IgD- CD27- Cift Negatif B

CD24high CD38high immatiir B

CD24int CD38int matiir B

CD24high CD38- Memory B

CD24- CD38high Plazma Blast

CD27+ CD21+ Asir1 Proliferatif Memory B
CD24high CD27+ B10 hiicre

Pd-1+ Inhibitor B

CD27- CD21- Atipik B

Bu ¢alismada her hasta ve saghkli grubunda degerlendirilen B hiicre alt gruplari.
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[Abstract:0212] [Bildiri: PS-150]

Diisiik Serum Sodyum Seviyeleri T Hiicre Aracih Giiglii Enflamatuvar Yanitlar Tetikler

Halil ibrahim Demirl, Muhammed Ali Kizmaz!, Abdilmecit Yildiz2, Abdurrahman Simsek?, Tugce Bozkurt?,
Yusuf Cesmeci?, Aysegll Orug?, Alpaslan Ersoy?, Elif Gullalti2, Mehmet Aydin2, Mehmet Sezen?, Ferah Budak!
1Bursa Uludag Universitesi, Tip Fakiltesi, immiinoloji Anabilim Dali, Bursa

2Bursa Uludag Universitesi, Tip Fakiiltesi, I¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Nefroloji Bilim Dali, Bursa

Amag

Serum sodyum konsantrasyonundaki azalma, ekstraselltler ve intraselltler sivi arasinda ozmotik gradyan
olusturarak suyun hiicrelere hareketine ve hiicresel 6deme neden olur. Enfeksiyon ve bébrek hastaliklar basta
olmak lzere cok sayida nedene bagl olarak sodyum seviyeleri azalabilir ve hipoosmolar ortam olusur. Bu
calismada kronik bébrek hastalarindaki hiponatremiye bagdl olarak gelisen hipoosmolar ortamin immin sistem
hicreleri tzerine olan etkilerinin ortaya konulmasi amaclanmistir.

Yontem

Bursa Uludag Universitesi Nefroloji BD'na basvuran 20 yetiskin semptomatik hiponatremi hastasi calismaya
dahil edildi. %3’luk hipertonik inflizyonunu ile dlzeltilebilir hiponatremili hastalardan tedavi 6ncesi ve sonrasi
kan érnekleri alinip, Akan Hiicre Olcerde 60 farkli lenfosit, monosit, graniilosit ve dentritik hiicre alt gruplar
(Tablo 1) dederlendirildi.

Bulgular

Hipoosmolar ortamda, bellek CD8* T-hlicreleri igerisindeki ylksek diizeyde perforin ve granzim-B gibi
enflamatuvar molekdlleri Uretebilen pE; ve Efektdr bellek hiicrelerinin dizeyi artarken, bu molekiilleri diisik
seviyede Uretebilen pE; ve EM4 hiicreleri hipoosmolar ortamda anlamli derecede azalmistir. Thl, Tcl ve Tc22
hicreleri ile enflamatuvar sireglerde artan tilkenmis (exhaustion) CD8* T-hiicreleri hipoosmolar ortamda
anlamli derecelerde artis gostermistir. Naif B hlicreleri ve slipresor etkilere sahip PD-1 eksprese eden B
htcreleri hipoosmolar ortamda anlamli derecede artmistir. CD16* myeloid dendritik hiicre (mDH) seviyeleri
hipoosmolar ortamda anlamli derecede ylkselmistir.

Sonug

Tum veriler ele alindiginda dogal immun sistem hicrelerinin (mDH haricg) ve efektor B hiicrelerin distik
sodyum seviyelerinden etkilenmedigi gérilmektedir. Ancak T-hticre profilinin proenflamatuvar yanitlar
olusturacak sekilde uyarildigi saptanmistir. Hipoosmolar ortamda azalan sodyum seviyeleri T-hiicre aracili
immun yanitlarn tesvik etmektedir. Bu bilgiler immun sistem regilasyonunda sodyumun énemini
vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Dendritik hicre alt gruplar, Exhaustion, Hipoosmolar, T hiicre alt gruplari

Hipoosmolar ortamda immiin sistem hiicrelerinin dagilimi.
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Akan hiicre olcerde degerlendirilen dogal ve edinsel immiin sistem hiicre alt gruplari.

Dogal immiinite Paneli

HLA-DR-CD14- Nétrofil

CD16+CD10+ Olgun Nétrofil

CD16-CD10- Olgunlasmamis Nétrofil

CD11chighCD11bhighCD62LIowCD16high
Siipresor Notrofil

CD14+ HLA-DR+ Monosit

CD14++CD16- Klasik Monosit

CD14++CD16+ Orta Monosit

CD14+CD16++ Klasik Olmayan Monosit

Lin-CD11c-CD123+ Plazmasitoid Dendritik
Hiicre (pDH)

Lin-CD11c+CD123- Myeloid Dendritik
Hiicre (mDH)

CD16+ mDH
CD123+ HLA-DR- Bazofil

CD3-CD16+CD56+ NK

Bellek T Hiicre Paneli

CD3+T

CD3+CD4+ Yardimci
T

CD3+CD8+ Sitotoksik
T

CD4-CD8- Cift
Negatif T

CCR7+CD45RA+
Naive CD8+ T

CCR7+CD45RA-
Merkezi Bellek (CM)
CD8+T

CCR7-CD45RA-
Efektor Bellek (EM)
CD8+T

CCR7-CD45RA+
Terminal Farklilagmig
Efektor Bellek RA+
(TEMRA) CD8+ T

CD27+CD28+ EM1
CD8+T

CD27+CD28- EM2
CD8+T

CD27-CD28- EM3
CD8+T

CD27-CD28+ EM4
CD8+T

CD27+CD28+ pE1
CD8+ T

CD27+CD28- pE2
CD8+T

CD27-CD28- E CD8+
T

CD57+ Yasglamig
CD8+T

Pd-1+ Tiikkenmis CD8+
T

Yardimci

ve
Sitotoksik T
hiicre

Paneli

Paneli

Yardimer T

hiicre 1 CD25highFoxP3+ Treg

(Thl)
Yardime1 T

hiicre 2 CD25 highCD127low Treg

(Th2)

Yardimer T
hiicre 17
(Th17)

Yardimea1 T CD25

Treg

hiicre 22 highFoxP3+CD127low

(Th22) Treg

Sitotoksik T  CD25

hiicre 1 highFoxP3+CD127low
(Tel) CD39+ Treg
Sitotoksik T

hiicre 2 CD45RA+FoxP3low nTreg
(Tc2)

Sitotoksik T

hiicre 17 .

(Tcl7) efektor Treg
Sitotoksik T -y 45R A-FoxP3low
hiicre 22 nonTre

(Tc22) g

CD45RA+Helios+FoxP3+

Regiilator T hiicre (Treg)

CD25 highFoxP3+CD39+

CD45RA-FoxP3high aktive

B Hiicre Paneli

CD19+ B

IgD+CD27- Naif B

IlgD+D27+ non-
switched Marjinal
Zon B

IgD-CD27+ switched
B

IgD-CD27- Cift
Negatif B

CD24highCD38high
Olgunlasmamis B

CD24intCD38int
Olgun B

CD24 highCD38-
Bellek B Primarily

CD24-CD38high
Plazma Blast

CD27+CD21+
Yiiksek Proliferatif
Bellek B

CD24highCD27+ B10
hiicre

Pd-1+ Inhibitér B

CD27-CD21-
Tiikenmis B
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[Abstract:0213] [Bildiri: PS-064]

Lenfoproliferatif bulgularla basvuran bir olgu sunumu: Nadir bir neden SKIV2L gen
mutasyonu

Cigdem Ertudrul, Saliha Esenbogda, Ismail Yaz, Deniz Cagdas _
Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Saglidi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Imm{noloji Bolum,
Ankara

Giris

Stper oldirtct kompleks (SKI), belirli RNA substratlarinin pargalanmasini hedefleyen bircok RNA helikaz ve
kofaktér komplekslerinden biridir. SKI; SKIV2L (SKI benzeri RNA helikazi), TTC37 ve WDR61'den olusur.
Ihtiyac duyulmayan veya hatali kabul edilen mRNA’lari gikarir. SKIV2L" nin RNA ekzosomunun parcalanmasi
esnasinda olusan bozuk yapida olan RNA’lari ortadan kaldirdi§i ve béylece Tip 1 interferona bagh immiin
aktivasyonu sinirladigi gosterilmistir. Ayrica V(D)J rekombinasyonu ve proB’den preB’ye gecis icin gereklidir.
SKIV2L mutasyonlari, yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY), trikohepatoenterik sendrom-tip 2, makula
dejenerasyonu, otoinflamatuar, romatolojik, lenfoproliferatif ve firsatci viral enfeksiyonlar ile iliskilendirilmistir.
Olgu

36 yasinda erkek hasta bir yil 6nce oksurik ve kilo kaybi sikayetleriyle bir saghk merkezine bagvurdugu
akciger grafisinde slpheli kitle lezyonu saptanmasi lizerine cekilen PET'de primer akciger malign neoplazmi,
mediastinal bélgeden yapilan tru-cut biyopsisi ‘immun yetmezlik/immun disreglilasyon zemininde gelismis
polimorfik B lenfoproliferatif bozukluk’ olarak yorumlandigi ogrenildi. CD20+ EBV iliskili NHL ve immun
yetmezlik sliphesi ile danisilan anne-babasi arasinda akrabalik olan hastanin son bes yildir Behget hastaligi
nedeniyle izlendigi ve azatiopurin ve steroid tedavileri aldigi, son iki yildir ilagsiz izlendigi 6grenildi. Fizik
muayenesinde hepatomegali, Behget enteritine bagli operasyon skari mevcuttu. Imminolojik ve laboratuvar
bulgulariTablo 1" de verilmistir Hastaya TMP-SMX, Asiklovir profilaksisi ve imminoglobulin replasman tedavisi
(IgRT) baslandi. Tim ekzom sekans analizinde SKIV2L geninde homozigot c.1732C>T patojenik varyant
saptandi, Sanger dizileme ile dogrulandi. Hastaya sag incelenmesi yapilmasi planlandi.

Tartisma

SKIV2L eksikligi imman yetmezlik, otoimmdinite, otoinflamasyon bulgularini igermektedir. Farkli sistemlere ait
tutulumlar hastalarin farkl disiplinlere basvurmasina neden olmaktadir. SKIV2L mutasyonu olan hastalarda
hastalik mekanizmasi tam olarak aydinlatilamadigindan heniz hedefe yonelik tedavi bulunmamaktadir,
destekleyici tedaviler 6n plandadir.

Anahtar Kelimeler: Lenfoproliferatif hastalik, nadir, SKIV2L

Tablo-1

Sonuclar Referans araliklari
Tam kan sayimi
Hb(a/dL) 12,8 11.5-16
BK (/mm3) 4000 4500-13.500
MNS (/mm3) 2600 1500-8000
MLS (/mm3) 700 1500-6800
Trombosit(/mm3) 244.000 150.000-400.000
Immiinoglobulinler (mg/dL)
laA 444 139-378
[e[€} 305 913-1884
laM 13,9 88-322
Total IoE (KU/L) 5,59 1.3-165
Lenfosit alt gruplar1 ( % /mutlak savilar )
CD3 76 /532 (56-84 )/(1000-2200)
CD4 23/161 (31-52) /(530-1300)
CD8 51 /357 (18-35) /(330-920)
CD16+56 14 /98 (03-22) /(70-480)
CD19 2/14 (06-23) /(110-570)

Hastanmin basvuru sirasindaki immiinolojik bulgulari
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[Abstract:0215] [Bildiri: PS-065]
Hiper IgD Sendromu: Olgu Sunumu
Maleyka Karimova!, Elvira Gapagova?

LAzerbaycan Tip Universitesi, 2. Cocuk hastaliklari Anabilim Dali, Bakl, Azerbaycan
2Gence Uluslararasi Hastanesi, Gence, Azerbaycan

Giris: Hiperimmiinglobiilin D sendromu (HIDS) tekrarlayan ates ataklari ile karakterize otozomal resesif gegisli
bir grup otoinflamatuvar bozukluktur.

Olgu: On bes yasinda erkek, tekrarlayan ates ataklari nedeniyle klinigimize bagvurdu. Ateslerin infantil
dénemden itibaren basladidi, genellikle 4-5 giin devam ettigi 6grenildi. Ates ataklarina servikal lenfadenit,
tekrarlayan oral aftlar, bulanti, kusma, karin agrisi, ishal, yaygin kas-eklem adrisi eslik ediyordu. Fizik
muayenede vucut i1sisi: 38.6°C, TA: 115/75 mmHg, nabiz: 92/dk idi. Laboratuvar incelemesinde; Hemoglobin:
11,4 g/dL, Hct: %37.6, MCV: 75,5 fL, MCHC: 30,3 g/dL, RDW: %?27,4, |6kosit sayisi: 1788 /mm3, trombosit
sayisl: 1684.000 /mm3, mutlak nétrofil sayisi: 5990 /mm3, mutlak lenfosit sayisi: 3050 /mm3, periferik
eozinofil sayisi: 70 /mm3, sodyum: 134 mEq/L, potasyum: 6.32 mEq/L, kalsiyum: 10.8 mg/dL, ALT: 18 U/L,
AST: 22.1 U/L, LDH: 274 u/L, GGT:33U/I, total protein: 8,91 g/dL, albimin: 3,7 g/dL, tre: 29 mg/dL,
kreatinin: 0.42 mg/dL, C-reaktif protein (CRP): 3.83mg/dL, eritrosit sedimantasyon hizi: 20 mm/h, serum
amiloid A 0,27 mg/dL, C3: 1,44 g/L, C4: 0,31 g/dL olarak saptandi. IgG: 868 mg/dL (608-1572), IgA: 445
mg/dL (45-236), IgM: 57 mg/dL (52-242), IgD: 309 mg/dL (0-14), IgE: 61,7 IU/mL (2.06-195.2). MVK gen
analizinde (12924, Mevalonate kinaze, NM_ 000431,4) geninde 8.ekzonda heterozigot c.748G> A
((p-.(Val250lle), rs1048955339 ve 11. ekzonda heterozigot c.1129 G> A ((p.(Val377Ile), rs28943897)
mutasyonu saptandi. Hastaya anamnez, klinik-laboratuvar bulgulari ile hiperimmunglobilin D sendromu tanisi
konuldu ve anti interlékin-1 tedavisi tevsiye edildi.

Sonug: Rekiirren ates, oral aft, lenfadenopati, gastrointestinal bulgular ve kas-iskelet sistemi semptomlari
olan hastalarda nadir gériilmesine ragmen HIDS &n tani olarak akilda tutulmaldir.

Anahtar Kelimeler: Hiperimminglobulin D sendromu, rekirren ates, otozomal resesif

[Abstract:0216] [Bildiri: PS-066]

Ozefagus Atrezili Olgularda Immiinolojik Degerlendirme

Ezgi Topyildiz!, Hilmican Ulman?, Ayse Pakel Aygiin!, Deniz Gadlar?, Zafer D6kiimcli2, Ata Erdener?, Glzide
Aksul, Neslihan Edeer Karacal, Coskun Ozcan?, Necil Kiitiikguler!

1Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immiinolojisi Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Ana Bilim Dali, izmir

Amac: Ozefagus atrezisi(OA) cerrahi girisim gerektirdiginden operasyon sonrasi erken dénemde sepsis ve
diger enfeksiydz komplikasyonlara yatkinlik yaratmaktadir. Bu nedenle bu tani ile Ege Universitesi Gocuk
Cerrahisi'ne bagvuran,cerrahi gerektiren tium hastalara 2015 yilindan itibaren rutin immunolojik tarama
yapillmaya baslanmistir. Calismada OA tanisiyla basvuran hastalarin immiin durumunun saghkh kontrollerle
karsilastirarak degerlendirilmesi amaclanmistir.

Materyal-Metod: Calisma 2015-2022 yillari arasinda basvuran, operasyonu siit cocuklugu déneminde olan ve
imminolojik olarak dederlendirilen OA hastalarini iceren prospektif kohort calismasi olarak planlandi.
Basvuruda tim hastalara serum Ig G,A,M dizeyleri, lenfosit alt gruplar,hepatit-B,hepatit-A,kizamik ve su
cicedi antikor yanitlari ve C3/C4 dizeyleri bakildi. Yaslarina uygun saglkh kontroller ile karsilastirildiginda
immdanitenin herhangi bir komponentinde bozukluk saptanan olgulara operasyon éncesinde ve sonrasinda
destek tedavisi olarak IVIG uygulandi. Klinik,laboratuvar,tanisal ve demografik veriler basvurudan itibaren
prospektif olarak kaydedildi. Hastalar en az (¢ yasinin sonuna kadar izlendi. Eslik eden genetik bozukluklar ve
organ anormallikleri kaydedildi.

Sonuglar: Ortalama yas! 13.3+9.0 ay 31 OA hastasi (18 erkek/13 kiz), ayni yastaki 40 saghkh kontrol ile
karsilastirildi. Serum IgG dtlizeyleri tim yas gruplarinda kontrollere gore istatistiksel olarak disik
bulundu(p<0.05). Bu da humoral imm{Unitenin bozuldugunu

dusiundirmektedir. Gruplar arasinda lenfosit alt gruplarinin dadilimi agisindan anlaml bir fark yoktu(p>0.05).
Hicresel immiinite normal olarak degerlendirildi. Stit cocugu gegici

hipogammaglobulinemisi ve sendromik bulgularla seyreden kombine immun yetmezlikler sirasiyla %29,0 ve
%22,5 gibi oldukca yiiksek olup, bu oran OA hastalarinin %51,5'ini olusturmaktaydi.

Tartisma: Ozefagus atrezisi hastalarinda immiin durumu dederlendiren ilk calismadir. Gecikmis

cerrahi gerektiren OA hastalarinin yarisinin fazlasinda humoral immiin yetmezlik vardir. Bu nedenle operasyon
oncesi immunolojik agidan tarama veya immiinolojik degerlendirme yapilabilecek yerlere yénlendirebilmek
hastanin izlemindeki sonuglarina katkida bulunabilir.

Anahtar Kelimeler: Ozefagus atrezisi, immiin yetmezlik, IVIG tedavisi
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[Abstract:0217] [Bildiri: PS-151]

ADA1 ve ADA2 Enzim Diizeyleri ve Aktivitesinin, COVID-19 Siddeti Uzerindeki Etkisi

Tudce Bozkurt!, Abdurrahman Simsek!, Muhammed Ali Kizmaz?!, Eren Cagan?, Hilya Kdse3, Ali Eren Iskin?,
Tugba Senbuz?!, Sara Sebnem Kilig3, Ferah Budak!

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiltesi, immiinoloji Ana Bilim Dali, Bursa

2Bursa Yiksek Ihtisas Egditim ve Arastirma Hastanesi, Sagdhk Bilimleri Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari
Anabilim Dali, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Bursa

3Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Immiinoloji ve Romatoloji Anabilim Dali, Bursa

Amag: Adenozin deaminaz (ADA) 6zellikle lenfoid dokularda bulunan, immun sistem gelisiminde énemli bir
enzimdir. Insanda ADA1 ve ADA2 (CECR1) olarak adlandirilan izoenzimler, ADA gen kompleksi icerisinde
bulunur. ADA1 T hicre proliferasyonunu, ADA2 ise monositlerin farklilasmasini etkileyebilmektedir. Farkl
hastalik siddetine sahip COVID-19 vakalarinda ADA diizeyleri ve enzim aktivitesinin COVID-19
patogenezindeki roliiniin dederlendirilmesi amaglanmistir.

Yéntem: 41 Adir pnédmoni, 34 hafif pnémoni, 39 a/presemptomatik ve 6 kritik seviye yetiskin COVID-19
vakasi ve 40 saglikli kontrol galismaya alinmistir. ADA1 ve ADA2'nin kantitatif olarak 6lgiimi serum
o6rneklerinden ELISA temelli yéntem ile calisma gerceklestirilmistir. Enzim aktivitesi calismalari Giusti ve
Galanti tarafindan belirlenen sekilde kolorimetrik olarak saptanmistir. ADA2'ye 6zgl enzim aktivitesini 6lgmek
igin ADA1 aktivitesini inhibe eden eritro-9-(2-hidroksi-3-nonil) adenin (EHNA) kullaniimistir. Serum ADA1
aktivitesi ise total ADA aktivitesinden ADA?2 aktivitesinin gikarilmasiyla hesaplanmistir.

Bulgular: Serum ADA1 ve ADA2 diizeylerinin 6lgimu incelendiginde saglikli kontrol grubu hem ADA1 hem de
ADA?2 de COVID-19 hastalarina gore daha yuksek dederlere sahipti. Enzim aktiviteleri olarak bakildiginda ise
total ADA, ADA1 ve ADA2'de en yuksek dederi kritik COVID-19 vakalari olusturmaktadir. Total ADA, ADA1 ve
ADA?2 aktivitesi; hastalik siddetine gére anlamli derecede artis géstermektedir.

Sonug: Elde edilen verilere gére; COVID-19 vakalarinda saglikli kontrol grubuna gére serum ADA ve ADA2
(CECR1) miktarlari azalma go6sterirken, ADA enzim aktivitesi hastaligin siddetiyle pozitif korelasyon igerisinde
artmistir. ADA'nin 6zellikle kritik vakalarda aktivite artisi immin sistem aktivasyonu ve dliizenlenmesinde
dnemli bir rol aldiini gésterebilir. Ote yandan, MERS-CoV enfeksiyonlarinda (DPP4) gézlendigi gibi, ADA’nin
bazi viral proteinlerle esleserek, virls ile baglanma yarisina girmesi, ADA’'nin enzim aktivitesinde g6zlenen
artisa dair bazi kanitlar sunabilir.

Anahtar Kelimeler: Adenozin deaminaz, ADA1, ADA2, COVID-19

ADA Serum Enzim Aktivitesi ve ADA1-ADA2 Serum Miktarlari

ADA Serum Enzim Aktivitesi (U/L)

"
ADAY (now) s "
ADAZ (CECRY) (wgrmi)
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[Abstract:0218] [Bildiri: PS-067]

HYALURONIDAZ ARACILI SUBKUTAN IMMUNGLOBULIN TEDAVISI iLE iDEAL VE
KORUYUCU DUZEYLERDE SERUM IgG DUZEYi ve YASAM KALITESININ
DEGERLENDIRILMESI

Nida Erbas Acici®, Ezgi Topyildiz?, Ayse Pakel Aygiin?, Neslihan Edeer Karaca?, Glzide Aksu?, Necil Kitikguler?
!Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Izmir
2Ege Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immdunolojisi Bilim Dali, Izmir

Amac: Iimmiinoglobulin replasman tedavisi(IGRT), intravendz(iV) veya subkutan(SC) yoldan
uygulanabilen,antikor retim ve islev bozuklugu olan primer immiin yetmezlikli(P1Y) hastalar icin uygulanan
standart tedavidir.Hyaluronidaz aracili subkutan immiinglobulin tedavisi(IGHy) ise, IVIG ve SCIG
uygulamasinin avantajlarinini birlestirmek icin son yillarda gelistirilmistir. Arastirmamizda;dizenli IVIiG
ve/veya SCIG tedavisi almakta olan PIY olgularinda IGHy uygulamasina gecilmesinin;immiinglobulin G(IgG)
duzeyleri,enfeksiyon sikligi,hastaneye yatis sikligi ve siresi,okula/ise devamsizlik siresi ve yasam kalitesi
Uzerine etkisinin dederlendirilmesi amaglanmistir.

Materyal-Metod: EUTF Cocuk Immiinoloji Bilim Dali'nda izlenen PiY’li, iVIG ve/veya SCIG tedavisi alan,Aralik-
2020 ve Haziran-2022 yillari arasinda IGHy tedavisine gecilen 15 hasta calismaya alindi.izlem dosyalarindan
hastalarin demografik ve laboratuvar verileri, IVIG/SCIG tedavisi bilgileri, IGHy tedavisi dncesi ve sonrasi
gegirilen enfeksiyon sikligi, hastaneye yatis slresi, okula/ise devamsizliklari,tedaviye bagh yan etkileri
incelendi.iGHy tedavisinin 1.giin, 1.hafta, 4.hafta, 24.hafta, 48.haftalarinda, dozu, uygulama bélgesi, inflizyon
hizi, lokal ve sistemik yan etkileri, bazal serum IgG dederleri kaydedildi ve yasam kalitesi testleri
dederlendirildi.

Bulgular: Hastalarin 12’si(%80)erkek, 3'li(%20)kiz olup, yas ortalamalan 15,06+6,51 yildi. IGHy tedavisi
dncesi 9'u(%60) sadece IVIG,6'sI (%40) dnce IVIG devaminda SCIG tedavisi almisti. Tedaviler kiyaslandiginda
IGHy ile IgG gukur dederleri IViG'e gére anlamli derecede yiiksekken(p<0,000),SCiG ile arada anlamli bir
farkhlik izlenmedi(p:0,152). IVIG, SCIG ve IGHy tedavisinde son 1 yildaki enfeksiyonlari, hospitalizasyon,
okula devamsizlik degerlerinin karsilastiriimasi Tablo 1,CIYKO hasta ve aile 6lgek toplam ve alt grup puanin
tedavi 6ncesi ve sonrasi degerlenlendirmesi ise Sekil 1A ve 1B'de gosterildi.

Sonug: IGHy tedavisi, IVIG, SCiG’e gére hastalarin yasam kalitesini 6nemli dlgiide yiikseltmis, ézellikle IVIG'e
gore de son 1 yildaki enfeksiyonlari,hospitalizasyon,okula devamsizlik azaltarak,daha yiksek gukur IgG
dederleri saglamistir.Bu nedenle segilmis hastalarda kullaniminin belirgin yarar saglayacadi dasuntlmektedir.

Anahtar Kelimeler: Hyaluronidaz aracili subkutan immiuinglobulin, primer immuin yetmezlik, yasam kalitesi
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Hasta ve Ebeveynler Cocuklar I¢in Yasam Kalitesi Ol¢egi (CIYKO) toplam puanlari
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Sekil 1A4: Hastalar Sekil 1B: Ebeveynler

IVIG, SCiG ve IGHYy tedavisinde son 1 yilda gecirilen enfeksiyon parametreleri,
hospitalizasyon sayi ve siireleri, okula devamsizlik degerlerinin karsilastirmasi

IViG SCIG IGHy p*  P*¥*  prak pRkex
Enfeksiyon siklik 5,27+4,57  5,16£3,86  2,73+3,10 0,014 0,059 0,002 0,109
Hospitalizasyon say1  7,33+2,87  0,83+0,75 0, 06+0,25 0,004 0,028 0,001 0,046
Hospitalizasyon siire  7,33+2,87  5,16£545  0,53+2,06 0,011 0,112 0,001 0,068
Okula/ise devamsizlik 20,06+25,09 30,66+40,74 12,134+23,38 0,108 0,500 0,020 0,225

P*: Her ii¢ grup icin p degeri P**: IVIG ve SCIG i¢in p degeri P***: [VIG ve IGHy icin p
degeri P****: SCIG ve IGHYy icin p degeri
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[Abstract:0219] [Bildiri: PS-152]
IPEX Olgularinda Goriilen T Hiicre Alt Tip Yanitlari ve Kok Hiicre Nakli ile Degisimi

Feyza Bayram Catak!, Hayrunnisa Bekis Bozkurt?, Ali Sahin3, Ezgi Yalgin Gling6ren?, Melek Yorgun Altunbas?,
Salim Can!, Mehmet Cihangir Catak!, Nurhan Kasap?, Fatma Bal Cetinkaya2, Sevgi Bilgi¢ Eltan!, Nalan Yakici?,
Ayca Kiykim®, Fazil Orhan?, Elif Karako¢ Aydiner!, Ahmet Ozen!, Safa Barig!

1Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Istanbul

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

3Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Konya

4Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji Bilim Dali, Trabzon

Sistanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve immiinoloji Bilim Dali, istanbul

Giris-Amag: IPEX sendromu X’e bagli gekinik olarak aktarilan monogenik bir hastaliktir. Hastalarda FOXP3
(Forkhead box P3) geninde mutasyonlar gorilmektedir. FOXP3, Treg hiicrelerinin gelisiminde etkili olan bir
transkripsiyon faktéradir. Calismamizda IPEX olgularinda T hiicre alt tiplerinin 6ézellikleri, yeniden
programlanma 6zellikleri ve kok hlicre nakli (KIT) sonrasi dedisimleri incelenerek immin mekanizmalarin
aydinlatilmasi amaclandi.

Yéntem: Calismamizda farkli merkezlerden dahil edilen IPEX hastalarinin (n:12) KIiT éncesi ve sonrasi klinik ve
laboratuvar bulgular dederlendirildi. Nakil 6ncesi ve sonrasi lenfosit alt gruplari, proliferasyon, T folikller
hiicre (TFH) ve regtlatuvar alt tipi (Tfr), Treg ve belirtegleri olan CD25, FOXP3 ve CTLA4 protein ifadeleri
analiz edildi.

Bulgular: Olgularin %83,3 (n=10) otoimmdunite, %75 (n=9) kronik ishal, %66,7 (n=8) buylime-gelisme
geriligi, %58,3 (n=7) solunum yolu enfeksiyonlari saptandi. Goérilen mutasyonlar missense (n=3), del/ins
(n=3), kirpilma (n=1) idi. Tum mutasyonlar tirler arasinda korunan bélgede saptandi. ilging olarak hastalarin
Treg ve Tfr yilizdeleri normal iken, CD25, FOXP3 ve CTLA-4 ifadeleri diisiik bulundu. KIT sonrasi ifadelerinin
normale geldidi saptandi. Ayrica, hastalarin KIiT ncesi TFH ve Treg hiicrelerinin alt tiplerinde artmis TH2 ve
azalmig TH17 yaniti vardi ve KIiT sonrasi TH2 yanitinin normallestigi gorildi. TFH hiicrelerinde anormal TH2
yaniti ile beraber, aktivasyon belirteci olan PD1 ifadesinde artis saptandi. Hastalarin lenfosit proliferasyonu ve
aktivasyonu normal idi.

Sonug: Calismamizda IPEX hastalarinda klinik bulgular ve anormal immiin yanitlar ayrintili olarak ortaya
cikanilmistir. Bu hastalarda tani sirasinda Treg hicreleri normal olabilir, ancak Treg belirteclerinde distklik
saptanmasi tani igin siphe uyandirmaldir. T hicre alt tip analizlerinde olusan TH2 yéninde yeniden
programlanma klinikte ortaya gikan bulgular ile értismektedir.(ADT-2022-10661)

Anahtar Kelimeler: IPEX, FOXP3, Treg, KIiT

[Abstract:0220] [Bildiri: PS-068]

Artemis Gen Defekti Nedeniyle Hematopoetik Kék Hiicre Nakli Yapilan On Hastanin Nakil
Sonuglarinin Degerlendirilmesi

Burcu Sangdil, Sule Haskoloé'lu, Sevgi Késtel Bal, Kiibra Baskin, Candan Islamoglu, Nazh Deveci, Hasret
Erkmen, Figen Dogu, Aydan Ikinciogullari
Ankara Universitesi Tip Faklltesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara, Turkiye

Giris: Artemis molekllini kodlayan DCLRE1C genindeki mutasyonlar, V(D)J rekombinasyonunda defekte
neden olarak T ve B lenfositlerin gelisimini erken basamaklarda bloke etmektedir.Bu gendeki amorfik
mutasyonlar erken bebeklik déneminde T-B-NK+ AKIY ile karsimiza cikarken hipomorfik mutasyonlar Omenn
sendromu, daha ileri yaslarda atipik (A)KIY ve inflamatuar bagirsak hastaliklar ile karsimiza gikmaktadir. Bu
calismada, 2011-2022 yillari arasinda Artemis gen defekti nedeniyle hematopoetik kdk hicre nakli (HKHN)
yaptigimiz on hastanin klinik 6zellikleri, nakil iliskili verileri ve sonuglarini sunmaktayiz.

Bulgular: Hastalarin (K:4, E:6) ortalama semptom baslangig ve tani yaslar sirasiyla 23 ay (lay-96 ay),33
ay(lay-158 ay) idi. Hepsinde akraba evliligi mevcuttu.Tekrarlayan enfeksiyonlar tiim hastalarda goériliarken,
ticinde graniilomatdz cilt lezyonlar, ticlinde biyiime geriligi ve kronik ishal izlendi.iki hastada lenfoma
gelisti.Hastalarin altisina tam uyumlu aile igi, ikisine tam uyumlu akraba disi, ikisine haploidentik donérlerden
nakil yapildi. Ortalama 9x106/kg (min-maks:4 -25x106/kg) CD34+ kdk hiicre verildi.Sekiz hastanin besinde
treosulfan/fludarabin, Gglinde siklofosfamid/fludarabinden olusan yodunlugu azaltilmis hazirlama rejimi
kullanildi. iki hastaya hazirlama rejimi verilmedi. Tim hastalarda engrafman saglandi. Bir hasta transplant
iliskili mikroanjiyopati ve goklu organ yetmezligi ile kaybedildi. Nakil sonrasi ortalama 4,8 yillik (6ay-11yil)
izlemimizde hayatta kalma orani %90 oldu. iki hastada nakil sonrasi BCG'itis ve ii¢ hastada GvHH gelisti.
GVHH nedeniyle immunosupresif kullanmaya devam eden iki hasta harig diger hastalarin IVIG ihtiyaglari
kalmadi. Treosulfan temelli rejim alan hastalarda tam T hlicre kimerizmi saglanirken siklofosfamid rejimi
alanlarda miks dondr kimerizmi izlendi.

Sonug: Artemis gen defekti erken bebeklikten ileri cocukluk yaslarina kadar karsimiza cikabilen bir AKIY
nedenidir. Radyosensitivitenin oldugu bu hastalikta organ hasari ve malignite gelismeden yodunlugu azaltiimis
rejimlerle yapilan HKHN'nin basarisi yuksektir.

Anahtar Kelimeler: Artemis, radyosensitif, immin yetmezlik
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[Abstract:0221] [Bildiri: PS-153]

MHC Sinif II Eksikligi: 9 Hastanin Klinik, Immiinolojik ve Prognoz Ozellikleri

ilyas Emre Tekdemir?!, Selguk Dogan?, Sule Haskologlu?, Baran Erman3, Figen Dogu?, Caner Aytekin!, Aydan
ikinciogullan?

1Dr. Sami Ulus Cocuk Sagligi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji-Allerji Bsliimii, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi, Can Sucak Laboratuvari, Ankara

Giris: MHC sinif II molekdlleri antijen sunan hiicrelerden islenmis antijenin CD4+T hiicrelere sunulmasinda
gorev alir. MHC sinif II molekdllerinin ekspresyonu doért farkli transkripsiyon faktériince kontrol edilir (CIITA,
RFXANK, RFX5, RFXAP) ve bu genlerdeki otozomal-resesif mutasyonlar MHC sinif II eksikligine yol agar. MHC
sinif II eksikligi CD4+T hucre islev bozukluguna neden olur. MHC sinif II eksikligi klinik olarak genellikle agir
kombine immiin yetmezlik (AKIY) klinigiyle prezente olur, ancak daha gec ve daha farkh &zelliklerle prezente
olan olgular da vardir.

Materyal-Metod: Hastanemizde 2006-2022 yillar arasinda tani konulan 9 hastanin dosyalar retrospektif
olarak incelenmistir.

Bulgular: Hastalarin erkek/kiz orani 7/2 idi. Hastalarin ortanca tani yasi 7 ay, ortanca semptom basglama yasi
4 ay, tanida gegen ortanca slire 5 ay olarak bulundu. 8 hastanin anne-babasi arasinda akrabalik vardi. Klinik
ozellikler; pnémoni (n:9), buylme geriligi (n:7), kronik ishal (n:3), ciltte dokiintl (n:3), ensefalopati (n:2) ve
yaygin sidillerdi (n:1). Hastalarin tamaminin lenfosit sayilari normal sinirlarda bulundu. IgG diizeyleri bir hasta
disinda cok dusukdu. IgA dizeyleri 7, IgM duzeyleri 5 hastada disik saptandi.Tum hastalarin CD4+T hucreleri
disuk ve B hticrelerde HLA-DR ekspresyonu ¢ok diistk veya sifir bulundu. Bes hastada CD3+T hiicreleri
dlsuktl. Sadece 2 hastaya genetik analiz yapilabildi ve RFXANK geninde homozigot mutasyonlar saptandi.
Hematopoetik kdk hticre nakli (HKHN) yapilan iki hasta dahil 8 hasta kaybedildi. Halen hayatta olan bir hasta
disinda tiim hastalar tani konulduktan ortalama 2 ay sonra kaybedildi. Dért yasinda tani konulan ve simdi 14
yasindaki hastaya ise doku gruplari uygun verici bulunamadigi igin HKHN yapilamadi.

Sonug: Hastalarda lenfopeninin olmamasi ve bazi merkezlerde PIY icin hazirlanan lenfosit alt gruplari
panellerinde HLA-DR moleklinln yer almamasinin erken tani 6ntinde 6nemli faktorler oldugu dislinmekteyiz.
AKIY Kklinigi gdsteren, immiinoglobulin diizeyleri diisiik ve CD4 lenfopenisi olan hastalarda MHC sinif II eksikligi
de akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: MHC sinif I eksikligi, HLA-DR, CD4 lenfopeni, hipogamaglobulinemi

Tablo 1. Hastalarin immiinolojik bulgulari
CD19+

sl (5 oo G0 00 00 6 00 o (i (mgia) (g
1 5 7530 73 11 50 21 7 0 <333 <6.67 12|
2 17 1550 63 10| 49 27 4 28] 412) 43 71
3 10 1,848 44 17, 28 51 6 0 <333 <6.67 12|
4 11 10,540 74 18] 24 20 3 0 306) <6.67 72
5 48 4,380 74 20] 48 10 7 1.5] 1,200 21} 185
6 6 4680 35| 7| 25 59 3 0 13} <6.67 15|
7 7 5060 24] 5| 18 75 1 0 <33.3 <6.67 104
8 7 1630 36] 12 23 45 18 0 <33.3 <6.67 <5
9 4 5410 43 6] 34 43 6 0 226 48 9
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[Abstract:0222] [Bildiri: PS-069]

MSMD hastalarinin genetik ve klinik iliskisinin degerlendirilmesi

Begim Isikgil!, Serdar Nepesov?, Sinem Firtina3, Fatma Deniz Aygiin4, Yildiz Camcioglu®, Ayca Kiykim>, Esra
Yiicel®, Yasemin Kendir Demirkol?, Akif Ayaz®

istinye Universitesi, Lisansiistii E§itim Enstitiisii, Tibbi Biyoloji ve Genetik Bdlimii, Istanbul, Tirkiye
2Medical Park Géztepe Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bélimii, Istanbul, Tirkiye

3istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Bslimii, Istanbul, Tiirkiye
4Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakdiltesi, Dahili Tip Bilimleri B&lim, Istanbul, Tirkiye
Sistanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakdltesi, Enfeksiyon Hastaliklari, Alerji ve Imminoloji
Bélimi, Istanbul, Tirkiye

6stanbul Universitesi, Tip Fakiiltesi, Pediatrik Allerji Bilim Dal, Dahili Tip Bilimleri B&liimii, Istanbul, Tiirkiye
7Umraniye Eg§itim ve Arastirma Hastanesi, Pediatrik Genetik Bslimii, Istanbul Tirkiye

8fstanbul Medipol Universitesi, Tibbi Genetik B&limi, Istanbul, Tirkiye

Mikobekteriyel hastaliga Mendel duyarhligi (Mendelian susceptibility to mycobacterial disease; MSMD), Bacille
Calmette-Guérin (BCG) asisi veya tuberkiloz disi mikobakteriyel enfeksiyonlara karsi segici yatkinlik ile
karakterize primer immin yetersizlik hastaliklarindandir. Siddetli tekrarlayan enfeksiyonlar, hastaligin yaygin
klinik semptomlarini olusturur. Bu calismada; MSMD fenotipli 13 hastaya tim ekzom dizileme (Whole Exome
Sequencing; WES) yapildi ve dokuz hastada MSMD ile iliskili gen varyantlari

(IFNGR1 (n=2), IFNGR2 (n=2), TYK2 (n=2), IL12RB1 (n=2) ve CYBB (n=1)) saptandi. Tim varyantlar,
Sanger sekanslama ile dogrulandi ve allellik dagilimlar ebeveynlerde gosterildi. Kohorttaki medyan yas, 8.41
yil (en az 3 - en fazla 14 yil) ve ortalama semptom baslangig yasi, 4.6 idi. MSMD hastalarinda en yaygin
goérilen semptomlar; lenfadenit (%61,5), osteomiyelit (%38) ve miliyer tiberkilozdur (%31). Bir hasta harig
tim hastalar, BCG asiliyd. iki hastada asilamadan sonra BCGitis gelisti. U¢ hasta ise yayilmis BCG
enfeksiyonundan (BCGosis) muzdaripti. Bulgularimiz, enfeksiyon hastaliklarinin genetik temelinin
anlasilmasinda ve tedavi seceneklerine karar verilmesinde bir yaklasim olarak agir enfeksiyonlu hastalarda
molekdiler taninin 6nemini géstermektedir. IFN aracili badisiklik genlerinin eksikligi, MSMD'nin patogenezinde
cok énemli bir rol oynadigindan genetik tanida distntlmelidir. Aile 6ykisl dederlendirilerek BCGitis'li
pediatrik ve gcevresel mikobakteri duyarliligi olan hastalarin, immunolojik ve genetik acidan dederlendirilmesi
hastalik prognozu igin 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: MSMD, BCGitis, Tim Ekzom Dizileme

[Abstract:0223] [Bildiri: PS-070]

STAT1 Geninde Fonksiyon Kazandirici Mutasyon Tasiyan Bir Olguda Basarili Ruksolitinib
Kullanimi

Sema Cetin', Seher Tekeli!, Deniz Glloglu Bayrakoglu?, Figen Dogu?, Caner Aytekin!, Aydan ikinciogullan?
!Dr. Sami Ulus Cocuk Saghgi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Imminoloji-Allerji Bolimi, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

Giris:

STAT1-geninde fonksiyon kazandirici mutasyonlar kronik mukokitanéz kandidiyazis (KMK) olgularinin yaklasik
yarisindan sorumludur. Klinikte bakteri, virus, mikobakteri enfeksiyonlari, otoimmiun hastalik, malinite ve
anevrizmalar gorilebilir. Hastanin klinik tablosuna gére antifungal, antiviral ve antibakteriyel proflaksi, IVIG
replasmani, JAK inhibitéri (ruxolitinib) kullanilabilir. Hematopoetik kék hiicre nakli (HKHN) agir klinigi olan
hastalarda uygulanmis ancak basari disik bulunmustur. Burada KMK, tekrarlayan bakteriyel enfeksiyonlar ve
zona soster, lenfoproliferasyon ile karakterize STAT1-geninde fonksiyon kazandirici mutasyonuna sahip bir
hasta sunulmustur.

Olgu:

9-yasindaki erkek hasta KMK, gecirilmis ampiyem, tekrarlayan pnémoni ve varisella zoster (sekil-1),
lenfadenopati, splenomegali nedeniyle danisildi. Fizik-muayenede oral monilyazis, sag aksiller 2x1cm
lenfadenopati ve hepatosplenomegali (karaciger 2cm,dalak 6-7cm) saptandi. Immiin tetkiklerinde lenfopeni
saptandi. IgG, IgA, IgM ve IgE dizeyleri normal bulundu. CD3+, CD4+, CD8+, NK, CD4+CD45RA+T hiicre
mutlak sayilari, CD44+CD45RA+CD31+RTE hiicre orani ve izotip dontisimi yapmis hafiza B hiicreler disuk,
invitro-T hicre fonksiyonlari ve nétrofil fonksiyonlari normal, double negatif T-hlicre orani ve dolasimdaki
follikler T-helper hicreler yliksek bulundu (tablo-1). Hasta kombine immiin yetmezlik, lenfoproliferatif
hastalik ve KMK tanilariyla izleme alindi, IVIG, antibiyotik, antifungal ve antiviral proflaksiler baslandi. Genetik
analizde STAT1 geninde daha 6nce fonksiyon kazandirici olarak tanimlanmis heterozigot mutasyon
(c.1057G>A, p.Glu353Lys) saptandi. Hastaya JAK-inhibitérii ruksolitinib 15mg/m2/giin dozunda baslandi. Ug
yildir izlenen hastanin ruksolitinib tedavisi altinda lenfoprolifrasyonu tamamen dizeldi, kandida ve diger
enfeksiyon hastaliklari tekrarlamadi. Hastaya 2021 yilinda 3 doz COVID-19 mRNA asisi (Biontech) uygulandi.
Hasta COVID-19 enfeksiyonu gecirmedi ve asi yan etkisi de gorulmedi.
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Sonug:

Heterozigot STAT1-fonksiyon kazandirici mutasyonlar STAT1 defosforilasyonu bozar ve bu durum oldukga
heterojen olan klinik tabloya neden olur. HKHN basarisinin diistik oldugu bu hastalikta JAK inhibisyonu iyi bir
alternatif saglamaktadir. Ancak JAK inhibisyonunun uzun sireli sonuglari iyi bilinmediginden, bu konuda uzun
donem izlem sonuglarina ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: STAT1, kronik mukokiitandz kandidiyazis, lenfoproliferasyon, ruksolitinib, COVID-19
mMRNA asisi

Sekil 1. Sag T4-T5 dermatomlarin ¢evresinde dagilmis eritematoz tabanh vezikiiller

«

Tablo 1. Hastanin laboratuvar bulgular

Olgu Normal
Lokosit (mm3) 4,240 4,500-13,500
Nétrofil (mm3) 3,030 1,500-8,000
Lenfosit (mm3) 780 1,500-6,500
IgG (mg/dl) 1,170 824-1301
IgA (mg/dl) 163 70-162
IgM (mg/dl) 53 44-143
IgE (IU/ml) <17 <100
CD3+CD16-56- % (mm3) 56 (436) 57-81 (1,000-4,900)
CD3+CD4+ % (mm3) 31(241)  24-47 (500-2,700)
CD3+CD8+ % (mm3) 25(195)  17-37 (300-2,100)
CD3-CD16+56+ % (mm3) 7 (54) 8-28 (200-900)
CD19+ % (mm3) 30 (234) 10-27 (200-2,200)
CD4+CD45RA+ % (mm3) 6 (46) 17-40 (300-2,400)
CD4+CD45R0O+ % (mm3) 23(179)  9-23 (200-1,000)
CD4+CD45RA+CD31+ % 16 25-50
IgM-CD27+1gD+ % 1 6.5-29.2
cFTh % 35 Kontrol: 12
TCRof+CD4-CD8- % 7 <25
T hiicre aktivasyonu (PHA)
CD3+CD25+ % 64 46-89
CD3+CD69+ % 62 50-76
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[Abstract:0224] [Bildiri: PS-071]

ishal ile Basvuran Bir Hastada Nadir Bir Defekt; NFAT5

Hacer Neslihan Bildik!, Saliha Esenboga?, Canan Caka?, Begiim Cigek?, Ismail Yaz!, Deniz Cagdas?
'Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Saghgi Enstitlisii, Immunoloji, Ankara _
2Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Imm{inoloji, Ankara

NFAT5 (Nuclear Factor of Activated T cells 5/tonicity enhancer binding protein), osmotik strese cevap olarak
aktive olan ve nikleusa yer dedistirerek, hiicre siklusu ve inflamasyonla ilgili hedef genlerin transkripsiyonunu
baslatan bir molekuldlr. Eksikliginde 6zellikle T hiicrelerin yasam sliresi kisalir ve proliferasyonda bozulma
gozlenir. Hastalarda otoimmun bulgular, 6zellikle otoimmin enteropati bildirilmistir.

Daha 6nce sik Ust solunum yolu enfeksiyonu gecirme, astim nedeni ile baska bir merkezde takipte olan
hastanin 5.5 yasinda ishal sikayeti baslamis. Hikayesinden tekrarlayan otit, bronsiolit, pnémoni ve idrar yolu
enfeksiyonu gecirdigi 6grenilen hastanin, anne ve babasi arasinda birinci derece akrabalik mevcuttu ve iki
kardesinin enfeksiyon nedeni ile eksitus oldugu bilgisi alindi. Mukuslu ishal nedeni ile yapilan kolonoskopisinde
¢ekum ve inen kolonda fokal aktif kolit, gikan ve transvers kolonda kriptit ve kript absesi rapor edildi.
Inflamatuar barsak hastali§i/otoimmiin enteropati diisiiniilen hastanin hipoalbuminemisi idrar yolu
enfeksiyonuna ikincil sag bébrekte parankim hasari ve proteinirisine baglanmis. immiinglobulin G ve M
dederleri ve lenfosit aktivasyon dederi dusuktl; ancak lenfosit subset, T ve B hiicre paneli normaldi.
Intravendz immiinglobulin tedavisi baglanan hastanin tim ekzom sekanslama analizinde NFAT5’te ekzon 9'da
delesyon saptandi.

Daha 6nce tanimlanmis az sayida hasta olmasi itibari ile klinik ve laboratuvar bulgularin karakterize edilmesi
acisindan hastalarin bildirilmesi 6nem tasimaktadir. Daha énce tanimlanan hastalar otoimminite (6zellikle
otoimmin enteropati), sik enfeksiyon ve EBV enfeksiyonuna yatkinlkla basvurmustur. Bizim hastamiz da
benzer sekilde otoimmiin enteropati ve sik enfeksiyon ile presente olmustur. Olasi EBV enfeksiyonuna
sekonder gelisebilecek durumlar agisindan dikkatli olunmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: immun disregilasyon, ishal, NFAT5, otoimmin enteropati

Hastanin mutasyonunun NFATS geni iizerinde gosterimi (NM_138713.4)

Ekzon 9 delesyonu

Ex-1 Ex-9 Ex-15
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[Abstract:0225] [Bildiri: PS-072]

Yeni bir UBA1 Gen Varyantinin Neden Oldugu VEXAS Sendromu Vakasi

Ismail Yaz, Saliha Esenboga, Deniz Cagdas _
Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik Immunoloji B6limua, Ankara

Giris

UBA1 genindeki somatik mutasyonlar; bas harflerinin anlami vakuoller, E1 ubikuitin aktive edici enzim, X'e
bagh gegisli, otoinflamatuar, somatik sendrom olan VEXAS’a neden olmaktadir. VEXAS hematolojik bulgularin
inflamatuar hastalikla cakistigi gec baslangich bir hastaliktir.

Olgu Sunumu

39 yasinda erkek hasta tekrarlayan lenfoma olmasi nedeniyle danisildi. Ilk kez 32 yasinda supraklavikular lenf
nodundan alinan biyopsi ile EBV pozitif nodiler sklerozan Hodgkin lenfoma tanisi konulan hasta 6 kiir
kemoterapi sonrasinda remisyon saglanmis. PET-BT ile takibi yapilan hastanin 39 yasindayken gece terlemesi,
subfebril ates, halsizlik ve siddetli karin agrisi sikayetleri baslamis. PET-BT'de kemik, kemik iligi, periton,
pankreas ve abdominal lenf nodlarinda malignite lehine FDG tutulumu goérilmus, kemik iligi biyopsisi yliksek
dereceli B hticreli lenfoma (Burkitt Lenfoma) ile uyumlu bulunmus. Hasta 5 kir KT'ye ragmen rezidi hastalik
bulgular saptanmis. Anne-babasi amca cocuklari olan hastanin, bir kardesinde cocukken gecirdigi menenjite
bagli olarak isitme kaybi, 7 yasindaki erkek cocugunda SMA tip 2 tanisi oldugu &grenildi. immiinolojik
dederlendirmesinde lenfopeni, agamaglobulinemi, CD19 dusukligli, CD4/CD8 oraninda tersine dénme, TCR
alfa beta +/CD4-/CD8- yiksekligi saptandi. Hastaya IVIG baslandi. Tum ekzom dizileme analizinde UBA1
geninde hemizigot missense mutasyon saptandi.

Sonug ve Tartisma

VEXAS sendromu, cesitli hematolojik ve inflamatuar durumlara benzer bir sekilde ortaya cikabilir. VEXAS
sendromlu hastalarda, tekrarlayan polikondrit, SLE, romatoid artrit, PAN ve Sweet sendromunun yani sira
multipl miyelom ve miyelodisplastik sendrom gibi hematolojik hastaliklar gérilebilir. Geg baslangigl ve
tedaviye direngli hastalik ayirt edici 6zelligidir. UBA1'deki patojenik varyantlar mozaisizm goéstermektedir.
VEXAS’In tanimladidi calismada myeloid hicrelerin %50-85’inde patojenik aleller saptanmistir. Bu bulgu yeni
nesil dizilemeyle tanimlanan genetik varyantlarin dikkatle degerlendirilmesini gerektirir.

Anahtar Kelimeler: fenokopi, tim ekzom dizileme, UBA1, VEXAS

[Abstract:0226] [Bildiri: PS-073]

Agir Astim Primer Immun Yetmezlik Midir?

Zeynep Yegin Katran, Ismet Bulut _
Sadlik Bilimleri Universitesi Sireyyapasa Egitim ve Arastirma Hastanesi, Immunoloji ve Alerji Bilim Dali,
Istanbul

Giris-Amag: Astim 6zellikle de agir astimda hipogamaglobulin ve immun yetmezlik konusunda bilgilerimiz
kisithidir.

Gereg-Yontem: Ocak 2015 ile Kasim 2022 tarihleri arasinda retrospektif bir galisma planladik. Calisma igin
Sadlik Bilimleri Streyyapasa G6gls Hastaliklari ve Gogus Cerrahisi EAH, Etik Kurulundan onay alinmistir. Agir
astim nedeniyle takip edilen ve biyolojikajan omalizumab ve mepolizumab tedavisi alan hastalarin tamamini
dahil ettik. Hastalarin serum immunoglobulin dizeyi, ( immunoglobulin G, immunoglobulin A ve
immunoglobulin M dizeyleri ayri ayri ) periferik kan noétrofil, lenfosit sayilari; astim hastalik yasi, aldiklari
tedavileri, ek hastaliklari, malgnite, otoimmun hastalik tanilar incelendi.

Bulgular: 60 adir astimh hastanin dosyasi incelendi; %70'i kadin idi. Yas ortalamasi: 50.9 + 11.9 yil; astim
hastalik yasi: 20.5 £ 10.4 yil idi. 35 hasta anti iIimunoglobulin E omalizumab tedavisi alirken, 13 hasta
omalizumab tedavisine yeterli yanit alinamayinca mepolizumab tedavisine gecilmis; 12 hasta sadece
mepolizumab tedavisi almaktaydi. Bakilan immunoglobulin dederleri dikkate alindiginda 2 hastada
hipogamaglobulinemi mevcuttu. Bu 2 hasta steroid bagimli idi. Tim hastalarda immunglobulin G,Ave M
dizeyleri ortalamasi normal araliktaydi. Atopi hastalarin % 40'i'nda mevcuttu.

Tartisma-Sonug: Agir astim hastalarimizda serum immunglobulin dederlerinde azalma goriilmemistir.

Anahtar Kelimeler: agir astim, astim, hipogamaglubulinemi, immun yetmezlik
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[Abstract:0227] [Bildiri: PS-074]

Agamaglobulinemili Hastada Agir Vernal Konjonktivitin Lokal ve Sistemik Tedavisi

Cadla Karavaizodlu?, Esra Ylcel!, Kazim Okan Dolu!, Ayse Sileyman?, Sibel Girbiz!, Semih Cakmak3, Ahmet
Elbay*, Cevdet Ozdemir2, Zeynep Ulker Tamay!

{stanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Istanbul

2stanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi Enstitiisii, Pediatrik Temel Bilimler, Istanbul
3istanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, G6z Hastaliklari Ana Bilim Dali

4Bezmialem Vakif Universitesi Tip Fakiiltesi, G6z Hastaliklari Ana Bilim Dali

Giris:

Vernal konjonktivit, eozinofiller ve mast hiicrelerinin anahtar rol oynadidi, kronik, enflamatuvar bir hastaliktir.
Genellikle atopik bireylerde goriilmekle birlikte nadiren immun yetmezligi olan hastalarda da
gorllebilmektedir.

Olgu:

4 yastan beri Agamaglobulinemi nedeniyle diizenli IGRT alan 11 yasinda hasta, tarafimiza 2 ay énce gézde ok
yodun purilan akinti, kizariklik, i1siga bakamama ve batma hissi sikayetiyle basvurdu (Resim 1,2). Hastanin ilk
kez 1 yil 6nce her iki gozde konjonktivit yakinmalari baglamisti. Hastaya topikal olarak antihistaminik, steroid
ve antibiyotik tedavisi dnerilmisti. Yakinmalari yineleyen ve tedaviye yanit vermeyen hastaya topikal otolog
serum tedavisi uygulanmisti. Alinan konjonktiva biopsisi vernal konjontivit ile uyumlu bulundu ve gérmeyi
etkileyecek siddette olmasi, tedavi ile yeterli remisyon saglanamamasi nedeniyle yatirilarak parenteral non
spesifik antibiyoterapi, asiklovir, 1mg/kg dozda steroid baslandi. Laboratuvar bulgulari Tablo 1’de
gosterilmistir. Sistemik tedavi beraberinde suni g6z yasi, topikal siklosporin de kullanildi. Yatisinin 3. gininde
gdzliindeki akinti ve hassasiyet azalmaya basladi. Yatisinin 7 gliniinde sistemik steroidi kesildi ve sistemik
siklosporin tedavisi baslandi. Hasta sag gézde normal gérme, sol gézde 2/10 gérme ile taburcu edildi (Resim
3). Bir hafta sonra kontrole geldiginde sol gbzdeki konjonktivit bulgulari alevienmesi tizerine 1 mg/kg dozda
sistemik steroid tekrar baslandi ve g6z hastaliklan énerisi ile supratarsal steroid enjeksiyonu yapilmasi
planlandi (Resim 4). Sistemik steroid tedavisi kesilemediginden deri prik testi yapilamadi.

Sonug:

Adir vernal konjonktivit cocukluk caginda sik goériilmeyen bir tablodur. Siddetli vakalarda, kornea hasari ve
Ulserasyon gelisebilmekte, fotofobi ve kalici gérme kaybina yol agabilmektedir. Lokal tedavilerin yani sira daha
az siklikta sistemik tedavi gerekebilmektedir.

Primer immun yetersizligi olan hastalarda agir seyirli olabilecegi unutulmamaldir.

Anahtar Kelimeler: Agammaglobulinemi, vernal konjonktivit, siklosporin, kortikosteroid

Resimler

Resim 1,2, Hastaneye ik bagvuru buigulan

Resim 3. Taburcu olurken tama yakin lylleyme

Resim 4, 5ol gdade niks eden agir vernal kanonktivit
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Laboratuvar

Hb 11,8 g/dL

MCV 70,6 fl

RBC 5,24.106/mcL
WBC 14,6.103mc1
PLT 543.103/mc1
NEU 9,1.103/mc1
LENF 3,2.103/mc1
EOS % 1,3.103/mc1

IgG 304 mg/dl

IgA 2.2 mg/dl

IgM 2.4 mg/dl

IgE <1 IU/mL

CRP 21.9 mg/L
Prokalsitonin 0,17 ng/mL
CD3 %92 (2944/mm3)
CD4 %53 (1696/mm3)
CD19 0

CD8 %21 (672/mm3)
CD16/56 %5 (160/mm3)
CD45 %99(3168/mm3)
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[Abstract:0228] [Bildiri: PS-075]

Mannoz Baglayici Lektin Eksikligi ve Notropeni

Hediye Kigciikkeles?, Sultan Aydin?, Sefika Akyol?, Serdar Ceylaner?, Fatih Celmeli?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Antalya EgJitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Imm{noloji ve Alerji Hastaliklari,
Antalya

25aglik Bilimleri Universitesi,Antalya EgJitim ve Arastirma Hastanesi,Cocuk Hematolojisi ve Onkoloji
Hastaliklari, Antalya

3Intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani ve Uygulama Merkezi, Ankara

Girig; Mannoz badlayici lektin (MBL) kompleman sisteminin bilesenidir. Lektin yolaginda gorev alir.
Karacigerde sentezlenir, enfeksiyon ve inflamasyon slireclerinin ilk basamaklarinda etki eder. Gram pozitif
/negatif bakteriler, mikobakteriler ve virlslere baglanma kapasitesine sahiptir. Yizey karbohidratlarina
baglanarak patojenlerin opsonizasyonunu ve fagositozunu kolaylastirir. Apoptotik hiicre proteinlerinin terminal
seker gruplarina baglanabilmektedir. Boylelikle makrofajlar tarafindan bu hiicrelerin fagositozu kolaylastirilmis
olur.

MBL'nin %30 heterozigot, %5 homozigot eksikligi olmasi insanlarda en yaygin kalitsal immUiinyetmezlik olarak
siniflandirilabilir. Ancak asemptomatik birey coklugu ve rutinde test edilmedigi igin tani koyulamamaktadir.
Klinigimize notropeni ile basvuran kemik iliginde matirasyon arresti gériilmeyen ve genetik incelemelerinde
MBL2 mutasyonu saptadigimiz 3 olguyu sunmayi amagladik.

Olgul; 5 aylik kiz, nétropeni (ANS:210 mm3), ates ve perianal ektima gangrenosum (psédomonas aeriginosa)
enfeksiyonu ile dederlendirildi. Ailede akrabalik yoktu. GCSF baslandi. Génderilen WES te MBL2 geninde
heterozigot ve FNC3 geninde heterozigot mutasyon gézlendi. izlemde nétropenisi diizelen hastanin GCSF
tedavisi kesildi.

Olgu2; 6 aylik erkek, konjenital pnémoni nedeniyle yenidogan yodun bakim yatisi olan, trombositopeni
(PLT:30.000 mm), nétropeni (ANS:560 mm3) ve sepsis nedeniyle dederlendirildi. Ailede akrabalik yoktu.
GCSF baslandi. MBL2 geninde heterozigot ve GNE geninde homozigot dedisikligi tespit edildi. Noétropenisi
duzelen hastanin GCSF tedavisi kesildi.

Olgu3; 2 yasinda kiz konjenital nétropeni (ANS:870mm3) nedeniyle yapilan WES analizinde MBL2 geninde
homozigot mutasyon tespit edildi. Ailede akrabalik vardi. izlemde nétropenisi dizeldi.

Sonug; MBL eksikligi olan gocuklarda pndmokok ve meningokok enfeksiyonlarina yakalanma riski igin asilama
ve profilaksi tavsiye edilmelidir. MBL eksikliginde malignite iliskili nétropeni disinda bildiriimemistir. Noétropeni
ile basvuran lg hastamizda MBL2 mutasyonu saptadik. Genetik nétropeni panellerinin igerisinde MBL2
bakilmasi nétropeni kliniginde dederli bilgiler verecegdi gérisiindeyiz

Anahtar Kelimeler: MBL eksikligi, ndtropeni, enfeksiyon
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[Abstract:0229] [Bildiri: PS-076]

iki Farkh Prezentasyon, ARTEMIS Defekti

Begum Cicek, Hacer Neslihan Bildik, Saliha Esenboga, Deniz Cagdag
Hacettepe Universitesi Thsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik Immuinoloji Bolimi, Ankara

DCLRE1C tarafindan kodlanan Artemis, V(D)J rekombinasyonu ve DNA onariminda yer alan bir nikleer
proteindir. Artemis eksikligi, ilk olarak radyosensitiviteye sahip bir T-B-NK+ SCID hasta grubunda
tanimlanmistir. DCLRE1C'deki hipomorfik mutasyonlarin genel olarak atipik SCID, Omenn sendromu, Hiper
IgM sendromu ve inflamatuar barsak hastaliina neden oldugu aciklanmistir. Bu calismada, DCLRE1C geninde
homozigot varyantlar saptanan ve farkli klinik 6zelliklerle prezente olan iki hasta sunulmaktadir.

Hasta 1, 10 yasindan itibaren tekrarlayan bronsit 6yklisi nedeniyle hastane yatirilmis. Ebeveynleri akraba
olan hastanin alinan hikayesinde, tekrarlayan ates ve pnédmoni oldugu &grenilmis. Immiinglobulin (Ig) A
dederleri diistk olan hastanin, B hlicreleri 0% olarak saptanmistir. 10 yasinda sirtinda ve bacaklarinda
hiperemik yer yer skuamli yaygin lezyonlari bulunan hasta 2'ye psoriasis tanisi konmustur. Hastanin diger
lezyonlarindan yapilan deri biyopsisinde HPV saptanmistir. Bu nedenle hastaya epidermodysplasia
verrucifromis (EV) tanisi konmustur. Interferon alfa tedavisi baslanan hastanin, psoriasis alevlenmesinin
ortaya gikmasi riski nedeniyle tedavisi kesilmistir. Lenfosit aktivasyon degerleri normal olan hastanin; Ig
dederleri ve naive T hlicreleri distik saptanmistir. IVIG tedavileri baslanan ve HLA dondér taramasi yapilan
hastalarin tim ekzom sekanslama analizinde DCLRE1C geninde iki farkli homozigot splice site varyant
saptandi (Sekil 1).

Artemis aktivitesinin tamamen kaybi, SCID olarak ortaya gikarken, rezidiiel protein fonksiyonunu koruyan
hipomorfik mutasyonlar, genis bir klinik ve immuinolojik fenotip yelpazesi ile daha hafif bir immun yetmezlik ile
sonuglanir. Literatlirde tekrarlayan enfesiyon ve EV 6ykiisl olan bir hastada hipomorfik Artemis mutasyonu
saptanmigtir. Bizim hastalarimizda da farkl klinik tablolarla seyreden biallelik Artemis mutasyonlari
bulunmaktadir. Bu nedenle farkl kliniklerle prezente olan hastalar olasi genler agisindan dikkatele
dederlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: DCLRE1C, Kombine Immiin Yetmezlik, Tiim Ekzom Dizileme

Sekil 1. Mutasyonlarin DCLREI1C geni iizerinde gosterimi

C.246+1G>T

cl464+1G>A

Ex-1 Ex-14

Ex-2 Ex-6
1 5960
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[Abstract:0230] [Bildiri: PS-077]

izole inflamatuar barsak hastalig: klinigi ile seyreden Kronik Graniilomatoz Hastalik:
Olgu sunumu

Tugba Giler!, Meltem Comert!, Sinan Kitiik?, Ilknur Kiilhas Celik!, Mustafa Yavuz Kéker?, Hasibe Artag!
!Selguk Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Imminoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya
2Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi, Immunoloji Anabilim Dali, Kayseri

Giris: Kronik granilomatéz hastalik (KGH), yasami tehdit eden ciddi bakteriyel, mantar enfeksiyonlari ve
granilom olusumu ile karakterize bir hastaliktir. Hastalarda en sik akciger ve cilt enfeksiyonlar gortlmekle
birlikte pediatrik baglangigh inflamatuar barsak hastaliklarin (IBH) ayirici tanisinda da yer alir. Bu bildiride,
daha énce tekrarlayan enfeksiyon dykiisii olmayan, pediatrik baslangich IBH klinidi ile bagvurup KGH tanisi
alan bir olgu sunulmustur.

Olgu: Daha 6nce agizda tekrarlayan aftéz lezyonlari olan 13 yasindaki kiz hasta son 2 aydir giinde 5-6 kere
olan kanl mukuslu ishal ve karin agrisi sikayetiyle basvurdu. Bir ay icinde 5 kg kaybetmisti. Anne ve baba 1.
dereceden akrabaydi. Fizik muayenesinde va: 36,5 kg (<3p), boy: 160 cm (25-50p)idi. Perianal bdlgede anal
fisslir ve ekimotik zeminde bir adet biyilk skin tag lezyonu mevcuttu. Hemogramda Wbc:12900/mm3,
Hgb:11,4g/L, trombosit:564000/mm3, notrofil:10400/mm3, lenfosit:1400/mm3, eozinofil:190/mm3 idi.
Sedimentasyon:66mm/h olup gaita tetkiklerinde mikroorganizma saptanmadi. Kolonoskopide granilomaté6z
pankolit ve ileit vardi. Endoskopik biyopsi IBH ile uyumluydu. immiinolojik de§erlendirmede
hipergamaglobulinemi (IgG:1770 mg/dl, IgA:425 mg/dl, IgA:222 mg/dl, IgE:231 kU/L) saptandi. Lenfosit alt
gruplarn normaldi. Dihidrorodamin testinde stimulasyon indeksi(SI):4-6.6 (normal:>30) disiktl. Genetik
analizde NCF1 geninde ekzon 2'de homozigot karakterli p.[Tyr26HisfsX26] c.75_76delGT delesyonu saptandi.
Hastaya ‘Otozomal Resesif KGH” tanisi konularak itrakonazol ve kotrimoksazol profilaksisi baslandi. Kolit igin
metil prednizolon ve siilfalazin verildi. ishali gerileyen ve bir ay iginde 4 kg alan hastanin metil prednizolon
tedavisi azaltilarak kesildi ve yerine azatiopirin baslandi. Kok hicre nakli agisindan takibi devam etmektedir.
Sonug: Klinik siiphe KGH tanisi igin ilk ve en énemli adimdir. Erken baslangigh, siddetli, perianal tutulum
gésteren IBH"1 olan cocuklarda KGH diisiiniimelidir.

Anahtar Kelimeler: Kanli ishal, kronik grantlomat6z hastalik, pediatrik inflamatuar barsak hastalgi

[Abstract:0231] [Bildiri: PS-154]

Ataksi Telenjektazi Tanili Hastalarda T Hiicre Alt Gruplarinin Degerlendirilmesi

Seyma Celikbilek Celik, Tugba Esra Pekcandanoglu, Saime Sik, Gamze Kiibra Cetin, Selma Erol Aytekin, Stkrl
Nail Glner, Sevgi Keleg ]
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip fakiiltesi Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali

Giris-Amag: Ataksi Telenjektazi (A-T), otozomal resesif kalitilan nérodejeneretif bir hastaliktir. Hastalik, ATM
genindeki mutasyon sonucu olusur. Ataksi-telenjiektazili hastalarin tgte ikisinde immuin yetmezlik
gorilebilmektedir. Literatlir taramasinda Ataksili hastalarin T ve B hiicre alt gruplan dederlendirilmis fakat NK
hiicre alt gruplarina ait yeterli galisma bulunmamaktadir. Biz de kendi hastalarimizdan T, B, NK hiicreleri ve
bunlarin alt gruplarini dederlendirmeyi amacladik.

Yontem: Polikligimizde takipli 5 kiz ve 6 erkek hasta ile 6 saglikli kontrol calismaya alindi. T ve B hlicre
oranlarina, hem CD4+ hem de CD8+ T hiicreleri icin naif T(TNAIF), effektér T memory(TEM), santral T
memory(TCM) ve TEMRA(TEMRA), Recent Timic Emigrant(RTE), folikiler helper T(TFH), Treg hicrelerinin
oranlarina akim sitometri metoduyla bakildi. NK’lar CD56dim, CD56bright, Regulatory, Cytotoxic, Defective
subset olarak gruplandirildi.

Bulgular: Hastalar kontrolle kiyasindiginda Yardimci T hiicre ve CD19+B hicre oraninda dusuklik
saptanmisdi(p=0,001).Sitotoksik T hiicre oraninda anlamli bir fark bulunamamistir (p=0,122). Ayrica
Th1(CXCR3) hiicre orani hastalarda belirgin yiksek, CD19+Naif, CD4+Naif, CD4+TEMRA, RTE, CD56bright
hlicre orani ise kontrollerden distik oldugu tespit edilmistir(sirasiyla p=0,055, p=0,001, p=0,001, p=0,010,
p<0,001, p=0,033). Treg hiicrelerinde hastalar ve kontroller arasinda belirgin bir fark gézlenmemistir.
Hastalarda RTE orani ise kontrollerden belirgin distk bulunmustur(p<0,001).

Sonug: Calismamiz Ataksili hastalarda artan Thl hiicre oraninin yiksekligi, hastalarda inflamasyon gostergesi
olabilecegini disundirmektedir.Azalan RTE orani ise;hastalarin tanisinda kombine immun yetmezligi
destekleyici veri olarak kullanilabilecegini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi-Telenjektazi, Akim sitometri, B Lenfosit, Immiin Yetmezlik, T Lenfosit
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[Abstract:0232] [Bildiri: PS-078]

ADA-AKIY Olgusunda Enfeksiyon Disi Solunum Sikintisi Nedeni: Pulmoner Alveolar
Proteinozis

Selin Seving!, Sule Haskologlu!, Nazli Deveci!, Hasret Erkmen?!, Fazilcan Zirek?, Hacer Ugmak3, Tanil Kendirli3,
Fatma Nazan Cobanoglu?, Esin Figen Dogu?, Aydan Ikinciogullari!

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gégiis Hastaliklari Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Unitesi, Ankara, Tirkiye

Giris: Adenozin deaminaz (ADA) enzim eksikligi, T, B ve NK hcrelerin gelisimlerini bozarak Agir Kombine
Immin Yetmezlige (AKIY) neden olmaktadir. ADA eksiklijinde, adenozin ve deoksiadenozinin inozin ve
deoksinozine deaminasyonu bozulur, toksik adenin metabolitleri dokularda birikir. ADA-AKIY olgularinda beyin,
iskelet sistemi, karaciger ve diger dokularda da cgesitli problemler gérilmektedir. Olgularin yaklasik yarisinda
pulmoner alveolar proteinozis (PAP) bildirilmistir. Burada ADA-AKIY tanisi ile izledi§imiz ve PAP’a bagli
solunum sikintisi gelisen bir olguyu sunmaktayiz.

Olgu: Aralarinda akraba evliligi olan ailenin dérdiincii bebegi, 37 hafta ve 2100 gram olarak dogmus. iki
aylikken bronsiolit tanisiyla yogun bakima yatiriimis. Tam kan sayiminda lenfopeni saptanmasi (total lenfosit
sayisi: 330/mm3) Uzerine bakilan periferik kan lenfosit alt grup analizi T-B- AKIY ile uyumlu bulunmus. ADA-
AKIY ‘e yénelik génderilen metabolit diizeylerinin yiiksek ve ADA geninde homozigot mutasyon saptanan hasta
hematopoietik kdk hiicre nakli (HKHN) yapilmasi icin bolimimuze sevk edildi. Nakil hazirhk asamasinda ADA
enzim replasman tedavisi uygulandi. izleminde solunum sikintisi gelisti. Toraks tomografisi PAP ile uyumlu
bulundu. Iki kez bronkoalveolar lavaj (BAL) yapilan hastanin solunum sikintisi geriledi. 2,5 aylik iken HLA doku
grubu tam uyumlu kardesinden hazirlama rejimi verilmeksizin HKHN yapildi. Nakil sonrasi +13. glinde lenfoid
engrafmani gelisti. +2.5 ayinda karaciger GvHH nedeniyle yatirilan hastanin takibinde iki kez daha PAP’a bagli
solunum sikintisi atagi oldu. BAL yapildi. Sitolojik dederlendirmesi PAP ile uyumlu bulundu. Lavaj sonrasi
solunum sikintisi geriledi ve son (¢ aydir semptomsuz takip edilmektedir.

Sonug: ADA-AKIY’de, HKHN sonrasi PAP tablosu diizelmekle birlikte nadiren tekrarlayabilmektedir. Enfeksiyon
olmaksizin solunum sikintisi yasayan ADA-AKIY olgularinda PAP akilda tutulmali ve bronkoalveolar lavaj
yapilmalidir.

Anahtar Kelimeler: ADA eksikligi, agir kombine immun yetmezlik, pulmoner alveolar proteinozis

[Abstract:0233] [Bildiri: PS-079]

Kronik Graniilomatoz Hastalarin Retrospektif Degerlendirilmesi

Mehmet Geyik, Ayse Aygun, Hatice Ceren Eser, Neslihan Edeer Karaca, Guzide Aksu, Necil Katlkculer
Ege Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Klinik Immunoloji Bilim Dall

Kronik grantilomatdz hastalik (KGH), nikotinamid adenin dintkleotit fosfat (NADPH) oksidaz sistemindeki
defektlere bagli olarak gelisen, yasami tehdit eden heterojen ve kalitsal primer immun yetmezliktir. Bu
calismada, 26 KGH vakamizin, klinik, laboratuvar ve genetik bulgularini ve molekiler kalitimin prognostik
etkilerini dederlendirdik. Hastalarimizin %65,4 ‘li(n=17) XR-KGH,%34,6'sl (n=9) AR-KGH idi.Hastalarimizin
%?23’G (n=6) kiz idi. XR-KGH hastalarin tamami, OR-KGH hastalarin %33,3(n=3) erkekti. Olgularimizin
ortalama yasi 148,4 aydi. Hastalarimizin %46'sinda(n=12) akrabalik var iken, OR-KGH hastalarin tamaminda
(n=9) ve XR-KGH hastalarin %23’Unde (n=4) akrabalik vardi. Akrabalik ile kalitsal kalitimin tird, istatistiksel
olarak anlamli saptandi.(P < 0.05). Hastalarin %84,6'I erken bebeklik ddneminden beri enfeksiyon (n=22 kisi)
gecirmistir. Hastalarin %61,5 inde solunum yolu enfeksiyonu vardi. Hastalarin %61,5'unda (n=16)
tekrarlayan absesi vardi. En sik %46,2 ile deri absesi iken, %38’5 i perianal abse ve %19,2’si hepatik abse
klinigi vardi. Bunlarin %12,5’'inde (n=2) deri, perianal ve hepatik abse mevcut iken, % 18,75’inde (n=3)
hepatik ve deri absesi, %12,5 ‘inde deri ve perianal abse mevcuttu. Hastalarin %50’sinde lenfadenopati,
%46,2'sinde pnémoni, %38,5'inde bliyiime gelisme geriligi, %11’'inde ishal klinigi vardi. Hastalarin sekiz XR-
KGH ve dort OR-KGH vakada kemik iligi nakli yapildi. Kemik iligi yapilan hastalarin %41,6'si HLA uyumulu
akraba dondrden, %33,3'0 HLA uyumlu kardes dondrden, %16.6'si HLA haploidentikal dénorden,%8'i ise HLA
uyumlu akraba disi dondrdendi. Hastalarimizin %26,9°u (n:7 ) tibbi takip sirasinda ex olup, bunlarin besi XR-
KGH, ikisi OR-KGH kalitima sahipti. Ozellikle akraba evlilik oranlarinin yiiksek oldugdu tilkelerde, KGH'nin uygun
profilaktik tedavisi igin erken teshis, tekrarlayan ciddi enfeksiyonlardan, erken 6limden ve geg
transplantasyonun 6limcil komplikasyonlarindan kacinmak icin oldukga édnemlidir.

Anahtar Kelimeler: Kronik graniilomatéz hastalik, primer immun yetmezlik, kemik iligi nakli
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[Abstract:0234] [Bildiri: PS-080]

Lenfoproliferasyon, Immiin Sitopeni, Karaciger Yetmezligi, Relapslarla Seyreden
Tedaviye Direncgli Lenfoma: GIMAPS5 eksikligi

Can Akal!, Sule Haskologlu!, Candan Islamoglu!, Kiibra Baskin!, Nazli Deveci!, Hasret Erkmen?, Meltem Kurt?,
Zarife Kuloglu3, Emel Unal*, Tanil Kendirli5, Baran Erman®, Helen Su’, Michael Lenardo8, Figen Dogu?, Aydan
ikinciogullar?

1Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

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

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Onkoloji Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

5Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Unitesi, Ankara, Tirkiye

6Can Sucak Translasyonel Immiinoloji Arastirma Laboratuvari, Ankara, Tirkiye

’Laboratory of Clinical Immunology and Microbiology, National Institute of Allergy and Infectious Diseases,
National Institutes of Health, Bethesda, MD 20892, USA

8Molecular Development of the Immune System Section, Laboratory of Immune System Biology and Clinical
Genomics Program, National Institute of Allergy and Infectious Diseases, National Institutes of Health,
Bethesda, MD 20892, USA

Giris: GIMAPS lenfosit sagkalimi igin hayati 6neme sahip bir molekdl olarak tanimlanmistir. Lenfosit ve endotel
hicrelerinde uzun zincirli seramidlerin patolojik birikiminin énlenmesinde rol oynar. Fonksiyonel olarak
seramid sentaz enziminin vezikuler fosfo-LCK araciligiyla protein kinaz CK2 aktivasyonunu saglamaktadir.
GIMAPS genindeki fonksiyon kaybettirici mutasyonlar hiicre yaslanmasi ve erken mortalite ile iliskilidir.
Lenfopeni, otoimmdnite, lenfoproliferasyon ve karaciger yetmezligine neden oldugu bildirilmistir.

Olgu: Calismamizda akraba evliligi olan iki farkh aileden GIMAP5 eksikligi tanimlanan alti olgu sunulmaktadir.
Yaslari 18 ile 28 arasinda olan (K/E:3/3) hastalarimizin dykistinde tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari
(n:4/6), lenfoproliferasyon (n:6/6), lenfopeni

(n:3/6), hipogammaglobulinemi (n:6/6), switched memory B hlicre disukligu (n:4/4), EBV seroloji pozitifligi
(n:6/6), EBV viremisi ve dokuda EBV pozitifligi (3/6) mevcuttu. Hastalarin Giclinde klasik Hodgkin lenfoma
(HL), tgiinde lenfosit predominant HL gelisti. Bes hastanin (%83) lenfomasi relaps oldu. indeks vaka
karaciger yetmezligi ile basvurmustu. Takibinde hepatoselliler karsinom gelisti ve karaciger transplantasyonu
yapildi. Nakil sonrasi donemde lenfomasi relaps olan hastaya hematopoetik kok hicre nakli (HKHN) yapildi
ancak naklin erken déneminde sepsis ile kaybedildi. indeks vakanin iki kardesi de relaps HL tedavisi esnasinda
kaybedildi. Diger aileden bir hastaya tanidan 6nce relaps HL nedeniyle otolog HKHN yapilmisti.

Sonug: GIMAPS eksikligi karaciger yetmezligi, lenfoproliferasyon, immun yetmezlik, lenfopeni, ve tedaviye
direncli sik relapslarla seyreden lenfomanin gorildiigu, adir klinik seyir gosteren yeni bir immin yetmezlik
olarak tanimlanmistir. HKHN kuratif tedavi secenegi olarak dederlendirilmekle birlikte izlem ve tedavi sonuclari
hakkinda daha fazla galismaya ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: GIMAP5 eksikligi, immiindisregtilasyon, lenfoma
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[Abstract:0235] [Bildiri: PS-081]

Hipogamaglobulinemi ve Lenfoproliferasyon ile Prezente Olan iki Kardeste Saptanan
XLP1: Erken Genetik Incelemenin Onemi

Sinem Polat Terece!, Saliha Esenboga?, Beglim Cicek?, Deniz Cagdag?, Ilhan Tezcan?
1Gazi Universitesi Tip Fakultesi, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Ankara

Giris

X'e bagli lenfoproliferatif hastalik tip 1 (XLP-1); SH2DIA genindeki mutasyon sonucu olusan, nadir goriilen,
Epstein-Barr virlis (EBV) duyarlilidi ile seyreden, immin sistemin dogustan kusurlarindandir. Hemofagositik
lenfohistiyositoz (HLH) erken gocukluk déneminde ortaya gikan en sik ve en mortal klinik prezentasyonu
olmakla beraber, hastalarin yaklasik yarisinda dedisken diizeyde humoral immin bozukluklar da goérilmekte
ve tekrarlayan enfeksiyonlar ilk basvuru bulgusu olabilmektedir.

Olgu Sunumu

On yasinda erkek hasta, 4 yasindan beri olan sik tekrarlayan halsizlik, bas agrisi, karin agrisi yakinmalari ile
doktora basvurdugu ve enfeksiyon tanisiyla antibiyotik verildigi ve yapilan tetkiklerinde hipogamaglobulinemisi
saptanarak aylik IVIG tedavisi baslandigi 6grenildi. Anne-babasi arasinda akrabalik yoktu, bir erkek kardesinin
hepatosplenomegali nedeniyle takipte oldugu 6grenildi. FM’de pozitif bulgusu yoktu. Laboratuar tetkiklerinde
(Tablo 1)hipogamaglobulinemi saptandi. Tum ekzom dizileme analizinde SH2D1A geni ¢.160T>C (p.Y54H)
hemizigot mutasyonu saptandi, ayni mutasyon Sanger sekansi ile dogrulandi. X'e Erkek kardesi de
lenfoproliferatif bulgular olmasi ve hastaligi X'e bagh kalitim paterni nedeniyle incelendi ve ayni mutasyon
saptandi. EBV iliskili HLH'ye yatkinlik olmasi nedeniyle EBV DNA ve HFS kriterleri kontrol edildi. IVIG ve
asiklovir profilaksisi ile izleme alinan hastalar igin aile igi uygun verici bulunmamasi nedeniyle akraba disi
verici taramasina baslandi.

Sonug

XLP1, EBV ile tetiklenen immiuindisregtilasyon, lenfoproliferasyon, disgammaglobulinemi ve lenfoma ile
karakterizedir. EBV ile enfekte olmadan, erken donemde WES ile tani alan bu iki kardeste HKHN'nin erken
dénemde yapilmasi énemlidir. Yapilan ¢alismalarda XLP1 hastalarinda tani konur konmaz, asemptomatik
donemde iken erken HKHN’nin prognozu iyilestirdigi gosterilmistir.

Anahtar Kelimeler: EBV, hipogamaglobulinemi, immundisregilasyon, XLP-1

122



KLINIK iIMMUNOLOJ]

.KONGRESI

Laboratuvar Bulgular:

Tam Kan Sayimi

Hb (g/dL)

Lokosit (/ul )

Mutlak Notrofil Sayist (/ul)
Mutlak Lenfosit Sayist (/ul )
Mutlak Eozinofil Sayisi (/ul)
Trombosit (/ul )

ESR (mm/saat)

CRP (mg/dL)
Immiinoglobulinler (mg/dL)
IgA

1gG

IgM

Total IgE (Ul/ml)

Anti Hbs (mIU/mL)

Anti A/Anti B

Lenfosit subsetleri,(%) ve mutlak sayilar

CD3+

CD4+

CD8+

CD16+56+

CD19+

HLA ABC
HLA DR
CD45 RA
CD45 RO
EBV DNA

Olgu 1l

13.3 (11.5-15.5)
9400 (4400-9500)
5400

3200 (1900-3700)
100

346.000

5

0.213

22 (62-390)
<149 (842-1943)
121 (54-392)
2.89

136.57, pozitif

Anti A 1/8,
Anti B 1/128

%84 (60-76)
2688 (1200-2600)

%40 (31-47)
1280 (650-1500)

%39 (18-35)
1248 (370-1100)

%1 (4-17)
32 (100-480)

%13 (13-27)
416 (270-860)

%100
%17
%51
%30
Negatif

Olgu 2

12.9 (11-14.5)
10070 (4400-8100)
4630

4140 (1400-3300)
470

439000

26.3
1.73, negatif

Anti A 1/64,
Anti B 1/128

%73 (56-84)
2993 (1000-2200)

%31 (31-52)
1271 (530-1300)

%40 (18-35)
1640 (330-920)

%3 (3-22)
123 (70-480)

%23 (6-23)
943 (110-570)

%32
%49
Negatif
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[Abstract:0236] [Bildiri: PS-082]

Primer Immiin Yetmezlikli Hastalarda Akut Solunum Yolu Enfeksiyon Etkenleri ile birlikte
es zamanl SARS-CoV-2'nin degerlendirilmesi

Selin Ugrakli!, Gokge Kader Arslan!, Mehmet Ozdemir?, Siikrii Nail Gliner?, Sevgi Keles?, ismail Reisli2
INecmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakdiltesi Tibbi Mikrobiyoloji Anabilim Dali
2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakultesi Cocuk Allerji ve Immunoloji Bilim Dali

Solunum yolu enfeksiyonlari, cocuklarda en sik goérilen hastaliklardan biridir. Bakteriyel ve viral etiyoloji
arasindaki ayrim, hastaya verilecek ileri tedavi igin gereklidir. COVID-19 pandemisi ile birlikte dolagimdaki
virus cesitliliginde ve dagiliminda farkliliklar ortaya gikmistir.

Bu calismada Eyliil 2021-Mayis 2022 tarihlerinde Cocuk Allerji ve immiinoloji Bilim Dalina solunum yolu
enfeksiyonu ile bagvuran primer immiin yetmezlikli (PIY) hastalarin solunum yolu viral (SYV) etkenlerine ait
sonuglar retrospektif olarak arastirildi ve Genel Pediatri poliklinigine basvuran cocuklarin sonuclari ile
karsilastirldi.

Calismaya 63’0 PIY ve 48'i Genel Pediatri poliklinigine basvuran 111 hasta dahil edildi. SYV panelinde pozitiflik
orani tim hasta grubunda %44.1, genel pediatri hastalarinda %50 ve PIY'li hastalarda %39.7 olarak saptandi.
PIY’li hastalarda en sik saptanan etkenin SARS-CoV-2 (%51.4) olmasi dikkat cekicidir. Bunu %20 ile influenza
A takip etmektedir. PIY tanili 3 (%12) hastada ise birden fazla SYV etken olarak tespit edildi. Genel pediatri
(GP) hastalarinda en sik saptanan etkenler influenza A (%20.9) ve rhinovirls (%16.7) idi. GP hastalarinin
sadece birinde SARS-CoV-2 pozitif olarak bulundu. SVY panelinde pozitif saptanan GP hastalarinin
%16.6'sinda hastaneye yatis olmustur. SYV etken saptanan PiY’li hastalarin %80 (n=20)’si IVIG tedavisi
ahyordu. PIY’li hastalarda hospitalizasyon, GP hastalarindan daha disik olarak %4 oraninda bulundu.
Pandemi déneminde &zellikle PIY'li hastalarda SARS-CoV-2 akut solunum yolu enfeksiyonlarinin énemli
etkenlerinden biri haline gelmistir. Buna ragmen PiY’li hastalarda hastaneye yatis oraninin diisiik olmasi kismi
olarak IVIG kullanimina bagh olabilir. Ayrica SARS-CoV-2'nin erken tani ve acil izolasyon énlemleri
gerektirmesi sebebiyle bu enfeksiyonlarin ayirici tanisinda kombine molekdler testlerin 6nemi giderek
artmaktadir.

Anahtar Kelimeler: immin yetmezlik, SARS-CoV-2, Kombine tani testi

[Abstract:0237] [Bildiri: PS-083]

Hipereozinofili ve Epizodik Anjioodem ile Seyreden IgG4 Iliskili Hastalik Vakasi: Gleich
Sendromu

Abdullah Yildinm?, Burak Demir?, ismail Ozbelen?, Serpil Sahin!, Seda Altiner?, Goksal Keskin?
!Ankara Universitesi Tip Fakiltesi I¢ Hastaliklari ABD. Imminoloji ve Allerji Hastaliklari BD.
2Ankara Universitesi Tip Fakdiltesi I¢ Hastaliklari ABD

GIRIS

Hipereozinofili (HE) periferik kanda mutlak eozinofil sayisinin bir ay arayla en az 2 élgimde >1.5 x 109/L
olmasi durumudur. Hipereozinofili ile seyreden hastalarin ayirici tanisinda enfeksiydz etkenler, allerjik
hastaliklar, ilaglar, hematolojik ve solid maligniteler, vaskilitler, bag dokusu hastaliklari ve immunolojik
hastaliklar yer almaktadir. Gleich sendromu; rektrren, epizodik ve allerjen ile iliskisiz anjioddem ataklari,
Urtiker, ates, kilo alimi ve eozinofili birlikteligiyle seyreden klinik tablodur. Bu olguda hipereozinofili ve
epizodik anjioédem ile seyreden bir Gleich sendromlu vakay! sunuyoruz.

BULGULAR

41 yasinda erkek hasta, 2013 yilinda seropozitif romatoid artrit tanisi almis. Cesitli DMARD tedavileri ve
adalimumab kullanmis. 2022 yilinda unprovake derin ven trombozuna sekonder pulmoner tromboemboli
gelismis. Hastanin yaklasik 1 yildir HE, aralikh Grtiker ve epizodik anjiédem sikayetleri olmasi nedeniyle
hospitalize edildi. Hastanin gegmis sistem bilgileri incelendiginde yaklasik 6 aydir hipereozinofilisinin oldugu
gézlendi. Hastanin AQ ataklar haftada 3-4 kez 6zellikle g6z ve dudak cevresinde oluyormus, antihistaminik ile
medikal tedaviye yanit iyiymis. Hasta herediter ve kazanilmis AO agisindan tetkik edildi, patoloji saptanmadi.
Hipereozinofili ve hipereozinofilik sendromlar agisindan yapilan tetkikleri yapildi. Aksiller lenf nodu eksizyonel
biyopsisi IgG4 iligkili hastalik olarak raporlandi. Hasta Gleich sendromunun eslik ettigi IgG4 iliskili hastalik
tanisi aldi.

SONUC

Gleich Sendromu literatiirde vaka raporlari ve serileri seklinde bildirilen gok nadir bir hastaliktir. Hipereozinofili
ve epizodik AO ataklar ile seyreden hastalarda, diger AO nedenleri ve HE yapici etiyolojiler dislandiktan sonra
Gleich sendromu akla gelmelidir. Bu hastada romatoid artrit, unprovake pulmoner emboli, vaskilitik dokuntd,
hipereozinofili, epizodik anjiodédem ve IgG4 iliskili hastalik gibi bircok sistemi etkileyen klinigin birlikteligi
immin disregiilasyon ile iligkili oldugunu distindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Anjioddem, Gleich sendromu, Hipereozinofili, immiin disregiilasyon

124



KLINIK iIMMUNOLOJ]

.KONGRESI

Epizodik Anjioodem

Hastanin epizodik goz kapaginda gelisen anjioodem goriintiisii.

Laboratuvar Bulgular:

Hemoglobin 11,2 9/dL  (13,2-17,3)
Lokosit sayisi 10,45 109/L  (4,5-11)
Trombosit say1si 397 109/L  (150-400)
Eozinofil sayisi 2,42 109/L  (0-0,7)

C Reaktif Protein 17,Amg/L  (0-5)
Kreatinin 0,75 mg/dL  (0,70-1,20)
Romatoid Faktor 920 U/mL  (0,14)

Anti CCP 1406 U/mL  (0-19,9)
IgG Total 1329/l (7,51-15,6)
IgM Total 2g/L (0,46-3,04)
IgA Total 1,8 g/L (0,82-4,53)
IgE Total 54,6 KUA/L (0-114)

C4 Kompleman 0.14 g/L (0,16-0,38)

C1 Esteraz inhibitér 0,39 g/L (0,15-0,35)
Clq Immun Kompleks 1,38 U/mL  (0-9,99)
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Homozigot TNFAIP3 Mutasyonuna Bagh Tekrarlayan Otoimmiin Ensefalit Olgusu

ibrahim Oncel!, Orhan Ozdogdan?, ismail Yaz2, Saliha Esenbogda?, Seza Ozen3, Deniz Cagdas?, Banu Anlar!
1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Ankara

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

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

Giris: Tumor necrosis factor alpha-induced protein 3 (TNFAIP3) geni tarafindan kodlanan A20 proteini, NF-kB
sinyal yolaginin negatif reglilasyonunda rol oynar. TNFAIP3'teki islev kaybi mutasyonlari Behget, juvenil
idiopatik artrit, SLE gibi otoinflamatuar hastaliklara yatkinliga yol acan A20 haploinsufficiency'ye (HA20) sebep
olur. HA20'de norolojik tutulum oldukga nadirdir.

Vaka: 11 yasinda erkek hasta 9 yasindayken COVID-19 enfeksiyonu sonrasinda baslayan bas agrisi, davranis
dedisikligi ve ders basarisinda disis yakinmalari, 10 yasinda baslayan nobetler nedeniyle hastanemize
basvurdu. Ebeveynleri arasinda akrabalik mevcuttu. Nérolojik muayenede DTR'ler canli ve patolojik refleksler
mevcuttu, diger sistem muayeneleri dogaldi. Beyin MRG'de sag frontalde 6deme neden olan ensefalit ile
uyumlu lezyon ve hafif subfalsin herniasyonu olmasi nedeniyle lumbal ponksiyon (LP) yapilamadi.
Otoimmiin/viral ensefalit 6n tanilariyla yatirilarak IVIG, antiddem tedavi ve antibiyoterapi verildi.
Taburculuktan 6 ay ve 11 ay sonra, iki kez daha nébet yakinmasiyla basvurdu ve tekrarlayan OIE tanisiyla
yatirilarak tedavi edildi. BOS incelemesinde oligoklonal band pozitif, viral, otoimmiin ensefalit (OIE) ve
paraneoplastik paneller ile serum MOG antikor diizeyi negatif geldi. Immiinolojik degerlendirmesinde CD4/CD8
oraninda tersine donme, naive T hicrelerde distklik, efektor memory T hiicrelerde yilikseklik, RTE'de
dusiiklik saptandi. Immiindiregiilasyonla giden PiY’e yénelik yapilan WES incelemesinde TNFAIP3 geninde
homozigot mutasyon (c.607C>T) saptandi ve hastanin klinigi ile uyumlu olarak dederlendirildi. Hastaya aylk
IVIG tedavisi baslandi. izlemde anti-IL-6 (Tocilizumab) tedavisi baslanmasi ve kemik iligi transplantasyonu
acisindan hazirlik yapilmasi planlandi.

Tartisma: A20 haploinsufficiency’de nérolojik tutulum bugiine kadar yalnizca birkag vakada SSS vaskiliti
seklinde bildirilmistir. Biallelik mutasyonu olan bu vakayla tekrarlayan OIE, ve hastaligin OR formu HA20
hastalarinda ilk kez tanimlanmis bdylelikle hastalik klinik spektrumu genislemistir.

Anahtar Kelimeler: HA20, TNFAIP3, Tekrarlayan otoimmin ensefalit

[Abstract:0240] [Bildiri: PS-085]

B Hiicre Reseptor Eksikliklerinin Karsilastirmah Ozellikleri

Ebru Stimen?, Stkrl Nail Giner?, Sevgi Keles?, Ismail Reisli2
INecmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakdltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Konya
2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Konya

Giris: Immun sistemin antikor yanitinda B lenfositler anahtar rol oynayan hiicrelerdir.B lenfositlerinin
ylzeyinde bulunan farklilasma antijenleri immun yanit olusmasinda rol oynar. CD19 ve CD20 molekili B
lenfosit ylizeyinde bulunan énemli ylizey antijenlerindendir. Bu molekdllerin eksikliginde ise antikor Gretimi
bozularak humoral immun yetmezlik ortaya cikar. Bu sunumda klinigimizde takipli olan CD19 ve CD20 molekdil
eksikliklerinde ortaya gikan klinik ve laboratuvar 6zelliklerini karsilastirma amaglanmistir.

Olgu: ilk olgumuzun 2 yasinda baslayan tekrarlayan ust solunum yolu enfeksiyonu éykiisii, bronkopnémoni ve
bir kez menenjit gecirme dykisi mevcuttu. Bu kiz olgu immun yetmezlik yoninden incelenirken
hipogamaglobulinemisi saptandi ve periferik kan B lenfositlerinde CD19 molekdili olmadidi belirlendi. Ikinci
olgumuz ise 2 yasindan itibaren tekrarlayan Gst solunum yolu enfeksiyonlari ve bronkopnémoni klinigi
sebebiyle yurt disinda incelenirken hipogamaglobulinemisi ve periferik kanda B lenfositlerinde CD20 molekild
olmadigi saptanan kiz olgu idi. Her iki olgunun soygecmislerine bakildiginda ebeveyn akrabalik 6yklist ortak
dzellikti. Hastalarimiz halen klinigimizce takip edilmekte olup diizenli immunglobulin replasmani almaktadir. ilk
olgumuz 31 yasinda olup, 21 yillik izleminin onuncu yilinda sistemik lupus eritematozus (SLE) klinigi ortaya
cikarken, ikinci olgumuz 22 yasinda olup, 13 yillik izleminde herhangi bir otoimmn hastalik saptanmadi.

Sonug: Periferik kan lenfosit alt grup incelemesinde birden fazla B lenfosit ylizey molekiili ile dederlendirme
yapilmasi, B lenfosit ylizey molekil eksikliklerinin erken tani almasini saglayabilir. Genel olarak CD19 ve CD20
eksikligi karsilastirildiginda, CD20 eksikliginin daha hafif seyirli bir primer immin yetmezlik oldugu
kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: immun yetmezlik, hipogamaglobulinemi, B lenfosit
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MimicryFinder: Proteomik Analiz Yoluyla Otoimmiin Epitoplarin Belirlenmesi

Huseyn Babayev!, Ali Sahin?, Hisamettin Vatansev3, Hasibe Artac*

1Swiss Institute of Allergy and Asthma Research (SIAF), University of Zurich, Davos, Switzerland

2Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Konya, Tirkiye

3Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyokimya Ana Bilim Dali, Konya, Tirkiye

4Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Pediatrik Alerji ve Immdinoloji Bilim Dali, Konya,
Turkiye

Giris: Otoimmun hastaliklar, viicudun kendi dokularini hedef alan badisiklik tepkileriyle karakterizedir.
Otoimmuinite etyolojisinde bulunan potansiyel bir mekanizma, yabanci ve kendi peptidlerimiz arasindaki
benzerlikten kaynakli olarak immiin capraz reaktiviteyi saglayan molekiiler mimikridir. insan proteomu ile
molekiller mimikriye sahip organizmalar arasindaki lineer ardisik aminoasit dizileri gesitli yontemler ile
tanimlanabilir. Molekuler mimikrilerin otoimmiin hastaliklardaki roliiniin giderek daha fazla kabul gérmesine
ragmen, otoimm{Unitede rol oynayan dogrusal epitoplari tanimlamaya yonelik 6zel araglarin sayisi oldukca
kisithdir ve yetersizdir.

Amag: Proteomlari karsilastirmak ve molekiller mimikrilere sahip lineer epitoplari ortaya gikarmak igin 6zel
olarak tasarlanmis yeni bir hesaplama araci olan MimicryFinder'i sunuyoruz.

Materyal-Metod: MimicryFinder, proteomlar arasinda énemli dizi benzerligine sahip ytksek guvenilirlikli
dogrusal epitop adaylarini tanimlamak icin saglam bir algoritmayi entegre eder. Algoritma, yerel ve kiiresel
hizalamalar dahil olmak Gzere dizi hizalama tekniklerinin bir kombinasyonunu kullanir ve epitop tahmin
dogrulugunu artirmak igin amino asitlerin fizikokimyasal 6zelliklerini ve immiinojenisitesini hesaba katan bir
puanlama sistemi uygular.

Bulgular: MimicryFinder'in faydasini géstermek igin, gesitli patojenlerden ve insan dokularindan elde edilen
proteomlarin kapsaml bir analizini gergeklestirdik. Arag, patojen ve insan proteinleri arasinda énemli dizi
benzerligi sergileyen ve deneysel calismalarla daha uyumlu gok sayida dogrusal epitopu basariyla
tanimlamaktadir. Ayrica, analizimiz tanimlanan epitoplar ve bilinen otoantijenler arasinda énemli bir 6rtiisme
oldugunu ortaya koyarak MimicryFinder'in otoimmun hastalik mekanizmalarini anlamamiza katkida bulunma
potansiyelini vurgulamaktadir.

Sonug: MimicryFinder, molekuler mimikri yoluyla otoimmdnite ile iliskili dogrusal epitoplari tanimlamak igin
yeni bir hesaplama aracidir ve otoimmin hastalik mekanizmalar ve potansiyel terapétik hedefler hakkinda
dederli bilgiler sunar.

Anahtar Kelimeler: Molekliler mimikri, Otoimminite, MimicryFinder

[Abstract:0242] [Bildiri: PS-086]

Amniotik band sendromlu agamaglobiilinemi olgusu

Fatma Erva Kaya', Sevgi Keleg?, Stkrl Nail Giner?, Ismail Reisli2
!Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali
2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakultesi Cocuk Alerji Immiinoloji Bilim Dali

Giris: Primer immin yetmezlikler, kalitsal gen mutasyonlarina baglh olarak, immiin sistemin isleyisinde
bozukluklar ile ortaya cikan, enfeksiyonlara hassasiyetin arttigi, otoimmun hastalik ve malignite olusumuna
yatkinlikla karakterize hastaliklardir.Bu galismada sizlere uzun siiren yogun bakim yatisinin ve tekrarlayan
enfeksiyonlarin altinda yatabilecek immin yetmezliklerin taranmasinin énemini vurgulamak istedik.

Olgu: 34 hafta 1960 gr C/S ile dogan erkek bebek, yenidogan yogun bakimda bes ay yatis ile birlikte uzun
slire entlibe kalmasi Uzerine trakeostomi agilarak takip edildi.Fizik muayenesinde sendromik gériiniim,
hipotoni, mikrognati, mikrosefali, genuvarus, her iki dizde fleksiyon ve ekstansiyon kisitlilgi, sol ve sag ayakta
ekinovarus, sol ayak parmaklarinda sindaktili mevcut idi.Hasta mevcut bulgular ile ilk etapta amniyotik bant
sendromu olarak degerlendirildi. Lenfopenisi saptanan hastanin immiinglobulin dederleri IgG(mg/dl): <146,
IgA(mg/dl):<6,IgM(mg/dl):37,IgE(IU/ml): <17 bulundu. Periferik kan lenfosit alt gruplari normal olmakla
birlikte in vitro lenfosit fonksiyonlar yetersizdi. IV immiunglobilin tedavisi baslandi. Yaklasik bir yas civarinda
IgA ve IgM dlzeyleri ile in vitro lenfosit fonksiyonlari normale déndu. Hastadan génderilen primer immun
yetmezlik panelinde NCF 1(Kronik Granilomatdz Hastalik)geninde heterozigot patojenik mutasyon, tim
ekzom analizinde LRP4 (Sklerosteozis 2 hastaligi) geninde heterozigot patojenik mutasyon ve
EHHADH(Fanconi Renotiibiiler Sendrom) geninde heterozigot 6nemi belirsiz mutasyon gériildi. Hastanin IVIG
tedavisi sonrasi enfeksiyon siklidinda ve siddetinde belirgin azalma gézlenmis olup, trakeostomili olarak takip
ve tedavisine klinigimizde devam edilmektedir.

Sonug: Uzun streli yenidogan yogun bakim yatisi ve sendromik gériiniimi olan hastalarda immunolojik
dederlendirmenin yapilmasi, bu hastaliklarin erken donemde evde takibine ve uzun vadede yasam kalitesinin
artirilmasini saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: agamaglobiilinemi, amniyotik band sendromu, immun yetmezlikler
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PIYTAN:Primer Immiin Yetmezlikte Yapay Zeka

Zeynep Inan, Beyza Urhan, Zeynep Nisa Dervig, Hatice Kocaerkek, Kerem Okur, Burak Can, Ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universtesi

Son yillarda gelisen teknoloji her alanda oldugu gibi tip diinyasinda da bilimsel calismalarda buytk yol kat
edilmesini saglamis, yeni buluslarin ve kesiflerin 6nt agilmistir. Bu durum tibbi/biyolojik verilerin analiz
edilmesinde bilgisayar teknolojilerini kullanmaya karar vermemizi saglamis, lilkemizde gorilen istatistiklere
gore bir tarama ve teshis algoritmasi gelistirip halkimizin ve Tark doktorlarin kullanimina sunmaya
yonlendirmistir.

Tlrkiye'de tani almis 24.000, diinyada ise 6 milyon PIY hastasi oldudu disinilmektedir. Cogunludu genetik
bozukluklarla iligkilidir ve gocuklarda ortalama 2,5 yas civarinda tani almaktadir. Bugtine kadar 500'e yakin
PIY tanimlanmistir. Bizler de ‘Bir PIY hastasi olabilir misiniz’ sorusunu akillara kazimak, sonrasinda ise
hastalarimizin dogru ve erken tani, dolayisiyla etkin tedaviye katki saglamak amaciyla bir uygulama
gelistiriyoruz.

Uygulamamiz iki kisimdan olusmaktadir:

1. Kisim (Tarama Testi): Immiinolojik hastaliklar hakkinda hicbir bilgisi olmasa bile bir kullanici uygulamamizi
indirip tarama testini kullandiginda eger hastalik riski yiksek gikarsa doktora gitmesi veya gocugunu
go6turmesi gerektigini anlayacaktir. Benzer sekilde aile hekimleri de hastalari icin bu tarama testini kullanarak
hastasinin primer immun yetmezlik yoninden riskli olup olmadigini anlayabilecektir.

2. Kisim (Uzman Sistem): Imminoloji uzmani, uzman sistemi calistirdiginda hastanin bulgu ve semptomlarini
gerek gozlem gerek laboratuvar testleri lizerinden cevaplayacadi evet hayir formatindaki pratik sorular ile
karsilagir. Uzman sistem, immiinoloji uzmaninin hizli ve kolay sekilde tani koymasini saglar.

Primer immun yetmezliklerin toplumdaki farkindalik dizeyini artirabilecegimizi, erken tani ve etkin tedaviye
katki sadlayabilecedimizi dustniyoruz.

Anahtar Kelimeler: imminoloji, Primer Immiin Yetmezlik, Yapay Zeka

[Abstract:0244] [Bildiri: PS-156]

Cocuk Yogun Bakimda Dogustan Bagisiklik Hatalari

Ayse Oz!, Fatih Gelmeli2, Hediye Kiiglikkeles?, Sultan Aydin3, Serdar Kihtir4, Ebru Ongun*

1saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Bilim Dali
25aglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Imminolojisi ve Alerji Hastaliklar
Bilim Dali

35aglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematolojisi ve Onkoloji
Hastaliklari Bilim Dali

4Saghk Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali

Son (g yilda hastanemiz Cocuk yogun bakim (nitesine yatisi olan, daha 6nce bilinen kronik hastaligi olmayan
hikayesinde dodustan badisiklik hatasi (DBH) sliphesi olan ve klinik immuinoloji tarafindan izleme alinan 70
hasta retrospektif olarak incelendi.

Son 3 yilda hastanemiz gocuk yogun bakim Unitesine ortalama 403 vaka /yil yatisi oldu. DBH sliphesi olan ve
klinik immunoloji uzmani tarafindan izleme alinan hastalarin sikligi %5,8; DBH tanisi alan hastalarin siklidi
%?2,3 idi. Hastanemizde tek bir cocuk yogun bakim Unitesi bulunmakta ve cerrahi yogun bakim ihtiyaci olan
hastalar da gocuk yogun bakim Unitemizde takip edilmektedir. Hastalari klinik ve cerrahi yogun bakim
hastalari olarak gruplandirdik. Cocuk yogun bakim Unitesine yatan cerrahi yogun bakim hastalarini (travma,
trafik kazasi, yluksekten diisme, bigaklanma, darp, bogulma, yanik, cerrahi sonrasi postop takip,
intoksikasyon, akrep ve yilan sokmasi hastalar) gikarttigimizda ortalama 251 vaka/yil yatisi oldugu gorilda.
Klinik yogun bakim hastalari arasinda degerlendirildiginde DBH stiphesi olan, klinik immitinoloji tarafindan
izleme alinan hastalarin sikhdi %9,3; DBH tanisi alan hastalarin sikligi %3,72 idi.

Hastalarin %64'lG 0-2 yas arasindaydi. Hastalarin 42'si (%60) erkek, 28'i (%40) kiz idi.

28 hastanin (%40) DBH tanisi aldigi, 8 hastada (%11,4) DBH disinda farkh tani aldidi, 34 hastada (%48,6)
DBH diglanamayip tani koyulamadan takibe alindigi gorilda.

Tum hastalarin 20’si (%28,5), DBH tanisi alan hastalarin 14’0 (%35,5), DBH dislanamayan hastalarin 6’si
(%22,2) hayatini kaybetti.

Hastalarin IUIS siniflamasi alt gruplarina gére dagilimi, hastaliklari ve genetik bilgileri, laboratuvar bulgulari ve
son durumlari Tablo da gésterilmistir

Anahtar Kelimeler: gocuk yogun bakim, dogustan badisiklik hatalari, sikhk
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Hastalarin IUIS simiflamasi alt gruplaria gore dagilimi, hastahiklari ve genetik
bilgileri, laboratuvar bulgulari ve son durumlar: Tablo da gosterilmistir.
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[Abstract:0245] [Bildiri: PS-088]

Nadir Goriilen Bir Immiin Yetmezlik: Cernunnos Eksikligi

Enes Celik, Mehmet Akif Kaya, Gaye Kocatepe, Dilara Fatma Kocacik Uygun, Aysen Bingdl
Akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immiunolojisi ve Alerji Bilim Dal, Antalya

Giris: insanlarda cift sarmalli DNA kiriklarini onarmak icin dominant yol olan non-homologous end joining
(NHEJ) yolunu etkileyen mutasyonu olan bir olguyu sunacagiz.

Olgu: 20 aylik kiz hasta, sik enfeksiyon, anemi ve biiyiime gelisme geriligi nedeniyle klini§imize basvurdu. Ilk
kez 6 aylikken huzursuzluk ve solukluk nedeniyle dis merkeze basvuran hastada anemi (Hb:3,8 g/dL) tespit
edilmis. Aralikh eritrosit stispansiyonu destedi verilmis ve steroid kullanmis. Ayrica sik enfeksiyon nedeniyle
duizenli IVIG tedavisi baslanmis. Fizik muayenesinde vicut agirligi 5850 gr (-4,95 SDS), boyu 68 cm (-4,79
SDS), bas gevresi 37,5 cm (-7,32 SDS), mikrosefali, agiz ici yaygin moniliazis, bilateral raller, BCG skari
mevcuttu. Ozgegmisinde G4P3A1Y3 olarak miadinda 2000 gr olarak dogdugu, tekrarlayan solunum yolu
enfeksiyonlari, ishal ve hemolitik anemi nedeniyle sik hastane yatisi oldugu 6grenildi. Soygecmisinde anne ve
baba sag-sagdlikl, akraba evliligi mevcut olup memleketi Batmandi. Laboratuvar dederlerinde l6kosit:
9510/mm3, absoll noétrofil sayisi: 6640/mm3, absoli lenfosit sayisi: 1690/mm3, hemoglobin 8 g/dL,
trombosit 348000/mm3, IgG: 743 (N:365-1200) mg/dL, IgM: 412 (N:25,6-201) mg/dL, IgA: <6 (N:11,5-
94,3) mg/dL, IgE: <1 kU/L, lenfosit panelinde CD3+T hicre: %78 (N:%62-69), CD4+T hlicre: %10 (N:%30-
40), CD8+T hiicre: %30 (N:%25-32), CD19+B hicre: %5 (N:%21-28), CD16/56+NK:%16 (N:%8-15)
saptandi. Direkt coombs 3+, retikilosit %15,52, CMV PCR 2330 kopya/ml idi. Hastaya trimetoprim-
stlfametoksazol, flukonazol, izoniazid ve rifampisin profilaksisi, sefepim ve foskarnet tedavisi baslandi. IVIG
replasmani devam edildi, hematopoetik kdk hiicre nakli yapildi. Tim ekzom analizinde NHEJ1:
NM_024782.2:exon5:¢.532C>T:p.R178* homozigot mutasyonu tespit edildi.

Sonug: Tekrarlayan enfeksiyonlarda, 6zellikle mikrosefali, bliyime gelisme geriligi, hipogamaglobunemi,
otoimm{n sitopeni, T ve B hicre lenfopenisi eslik ediyorsa Cernunnos eksikligi akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: cernunnos, lenfopeni, mikrosefali, NHEJ1

[Abstract:0246] [Bildiri: PS-089]

Ektodermal Displazi ve IgE Yiiksekligi ile Prezente olan IKBKG Mutasyonlu Olgu

Beyza Urhan, Selma Erol Aytekin, Sukrii Nail Giiner, Sevgi Keles, ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi

Giris: Nukleer faktor kB (NF-kB) pro-enflamatuar yanitin baslatiimasinda merkezi bir role sahiptir. NF-kB
eksikligi, ektodermal displazi ve tekrarlayan enfeksiyonlarla seyreden nadir gorilen bir primer immn
yetersizlige yol acar. Biz de IKBKB mutasyonuna sahip bir olguyu sunuyoruz.

Olgu: Ebeveyni amca gocuklari olan 22 yasinda erkek hasta, tarafimiza 10 yasindayken basvurdu. Bes
yasindan itibaren baslayan bronkopnémoni ve otit nedeniyle hastane yatigi gerektiren sik enfeksiyon gegirme
Oykusu alindi. Fizik muayenesinde blyume geriligi, comak parmak, gévdede yaygin hiperpigmente alanlar ile
egzematoz lezyonlar, seyrek saglarla beraber kaslarda ve kirpiklerde dékiilme mevcuttu. Baslangic laboratuvar
incelenmesinde lenfopeni ve hipogammaglobulinemi saptanmadi. Ancak Ig E dlizeyi yuksek bulundu. Protein
antijenlere antikor yaniti disuktl. Periferik Lenfosit Alt Grup Analizinde B lenfosit % 5, NK lenfosit % 3, TREC
%10 ve Bellek B lenfosit % 3 saptandi. TMP-SMX profilaksisi baglanan hastanin hastane yatislari devam etti.
Takibinde lenfosit degerlerinde progresif azalma gelisti. Akciger tomografisinde bronsektazi tespit edildi ve
hastaya IVIG tedavisi baslandi. Cilt lezyonlarindan alinan biyopsi atopik dermatit ile uyumluydu. Genetik
analizinde IKBK geninde hemizigot (c.1260-18C>T) mutasyon saptandi.

Sonug: Bu olgu ile sik hastalanma sikayeti olan hastalarin uzun sureli takibinin ne kadar 6nemli oldugunu ve
progresif azalan lenfosit dederlerine dikkat edilmesi gerektigini vurgulamak istedik. Boyle hastalarda 6zellikle
ektodermal belirtiler varsa IKBKG gen mutasyonunun disinilmesi gerektigi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: immiinoloji, Primer iImmiin Yetmezlik, Ektodermal Displazi
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[Abstract:0248] [Bildiri: PS-090]

GATAZ2 Eksikligi ve ILC Alt Grup Dagilimlarinin Arastirilmasi

Saime Sik, Sevgi Keles _
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakultesi, Cocuk Alerji-Immdunoloji Bilim Dali, Konya

Giris-Amacg: GATA2, hematopoietik kok hiicre cogalmasini ve farklilasmasini diizenleyen bir transkripsiyon
faktoéridir. Mononikleer hiicre gelisimini, alveoler makrofaj aktivitesini diizenler ve lenfatik gelisimde rol
oynar. Dogustan gelen lenfoid hlicreler olarak adlandirilan ILC'ler, edinsel ve dogal badisiklik sistemi arasinda
koépri gorevi goren hiicrelerdir. ILC'ler ILC1, ILC2 ve ILC3 olarak 3 farkl alt gruba ayrilirlar. Calismamizda,
GATA?2 eksikligi ile ILC alt grup dagdilimlarinin iligkisini arastirmayi amacladik.

Gereg-Yontem: Calismaya, bir aileden anne ve iki kizi olmak lizere GATA2 eksikligi tanisi alan 3 kisi ve 10
saglikli kontrol dahil edilmistir. Hasta ve saglikli kontrollerde ILC1, ILC2 ve ILC3 alt gruplarinin dagiimi daha
6nce belirlenen protokollere gére calisiimistir.

Bulgular: GATA2 eksikligi tanisi olan ablaya, 2017’de KiT yapilmis olup anne ve kiiciik kardese ise heniiz nakil
yapilmamisti. Kontrol grubunda ILC1 dederi ortalama %20,7+11,9’dur (min:%?14,8-max:%>56,3). ILC2 ise
ortalama %27,4+14,1 (min:%?2,3- max:%?36,2) olarak tespit edilmistir. ILC3 igin dederler ortalama %52+12
(min:%38,3- max: %57,7)dir.

Nakil olmus hastada ILC1, ILC2 ve ILC3 dederleri sirasiyla %22,4 %41,8 %35,8 iken nakil olmamis kardeste
ise tim ILC alt grup dagiliminin ILC1 y6niinde oldugu tespit edilmistir. Annede ise ILC alt gruplar tespit
edilememistir.

Sonug: Literatirde, GATA2 eksikligi ve ILC alt grup dadilimlarini arastiran yalnizca bir galisma bulunmaktadir.
Calismada, ILC alt gruplari hastalarda KIT 6ncesi tespit edilememis olup, nakil sonrasinda ise ILC alt grup
dagihmlarinin gézlemlenebildigi rapor edilmistir. Bulgularimiz, literatlirde yer alan verileri destekler
niteliktedir. Calismamizin, GATA2 eksikligi ile ILC alt gruplarinin dagilimi arasindaki iliskiyi anlamaya yo6nelik
arastirmalara i1sik tutabilecedini dlisinmekteyiz

Anahtar Kelimeler: GATA2, Innate Lymphoid Cells, Immiin Yetmezlik

[Abstract:0250] [Bildiri: PS-159]

IKZF1 Eksikligi - Genis Klinik Yelpaze

Saliha Esenboda, Hacer Neslihan Bildik, Ilhan Tezcan, Deniz Cagdas
Hacettepe Universitesi, Cocuk Immdunoloji bélimu, Ankara, Turkiye

Giris

IKZF1 (Ikaros Zinc Finger 1), lenfosit ve miyeloid hucre farklilasmasinda kritik rol Gstlenen bir transkripsiyon
faktoriaduar. IKZF1 proteininde islev kaybina yol acan atasal heterozigot mutasyonlar yaygin degisken immun
yetmezlik ve kombine immiin yetmezlige neden olmaktadir. IKZF1geninde somatik mutasyonlar B-hlicre
kdkenli akut lenfoblastik [6semide kétl prognozla iligkilidir.

Bu calismada klinigimizde takipte olan ve IKZF1 gen varyanti saptanan hastalarin klinik, laboratuvar ve
genetik dzellikleri sunulmustur.

Bulgular

Toplam yedi hastada IKZF1 geninde mutasyon veya polimorfizm saptanmis olup, hastalarin gl erigkin, besi
cocukluk yas grubundadir. Hastalarin demografik, klinik, laboratuvar ve genetik 6zellikleri Tablo 1'de
O0zetlenmistir.

Sonug ve Tartisma

IKAROS' un belirli islevlerini etkileyen haployetmezlik veya dominant negatif mekanizmalarla ve
penetrans/ekspresyon farkliliklari ile birliktelik gosteren varyantlar, sunulan hastalardaki gibi yaygin degisken
immun yetmezlik, kombine immun yetmezlik, veya hematolojik (primer ALL gibi), romatolojik ve dermatolojik
fenotiplerle iliskilidir.

Anahtar Kelimeler: IKZF1, yaygin dedisken immin yetmezlik, kombine immiin yetmezlik, ALL, SLE
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IKZF1 gen varyanti saptanan hastalarin klinik, laboratuvar ve genetik 6zellikleri
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[Abstract:0251] [Bildiri: PS-160]

Eriskinde Kompleman Fonksiyon Kusurlarini Tanimak

Handan Aksoy )
Erzincan Binali Yildinm Universitesi Tip Fakiltesi

Yetmis yasinda bayan hasta trafik kazasi sonrasi T2 dizeyinde vertebra kirigi ve medulla spinalis kesisi
nedeniyle opere edilmis. Hastanin operasyondan bir hafta sonra atesi ¢ikti ve CRP, Prokalsitonin, ferritin
dederleri hastanin klinigi bozulmasina ve atesi stirmesine ragmen azalmaya basladi. Enfeksiyon hastaliklari ile
konslilte edilen hastanin diger ates nedenlerinin ekarte edilmesi 6nerildi. Kan kulttrinde tGremeleri olan
hastaya antibiyotik tedavi baslandiktan sonra CRP artisi oldu, ates siddeti azaldi. ileri incelemesinde "
hastanin vertebradaki operasyon alaninda kontrastlanma gdésteren koleksiyon alani, abse? "olarak vertebral
MR raporlandi. Bu hastanin tanisi ve takibi klinik immuanoloji bélimdiyle birlikte yapildi, IVIG verildi. Abse
drenaji yapilamadigindan pulse steroid verilemedi. Distik doz steroid ile yanit alinamadi.

42 yasinda bayan hastada COVID 19 enfeksiyonu nedeniyle hastanede yatarken solunum yetmezligi gelismesi
ve akciger filminde progresyon goéritilmesine ragmen akut faz yanitinda istikrarli azalma nedeniyle enfeksiyon
disi nedenler arastiriimasi 6nerildi. Venéz tromboemboli saptanmayan ve tam doz antikoagulan alan hastada
literatlr arastinildiginda kompleman alternatif yol aktivasyonuna bagli olarak CRP tiiketimi oldugu belirlendi.
Ancak tani icin gerekli olan kompleman yikim Urlnleri laboratuvar olanagi olmadigindan yapilamadi. Hastaya
pulse steroid tedavisi verildi ve klinik dizelme saglandi.

Bu iki olguda yasandigi gibi komplemana bagh klinik sorunlar taninmamakta, tibbi farkindaligin yeterli
olmadidi ve tani igin gerekli testlerin Glkemizde yapilamadidi saptanmistir.

Anahtar Kelimeler: akut faz yaniti, enfeksiyon, kompleman kusurlari

[Abstract:0252] [Bildiri: PS-091]

Yeni Bir PAX1 Gen Varyantinin Neden Oldugu Kombine Immiin Yetmezlik Vakasi

Ismail Yaz, Canan Caka, Saliha Esenboga, Deniz Cagdas _
Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik Immunoloji B6limu, Ankara

Paired box family of TF (PAX1) 3. farengeal kesede ifade edilen, timik organogenezde 6énemli bir gendir.
Otozomal resesif PAX1 mutasyonlar otofasioservikal sendrom (OTFCS) tip 2 olarak bilinen boy kisaligi, atipik
yliz gdériniimi ve iletim tipi isitme kaybi ile iliskili nadir gériilen bir primer immiin yetmezlige (PIY) neden olur.
Bu calismada tium ekzom dizileme ile PAX1 geninde biallelik varyant tespit edilen bir hasta bildiriimektedir.
Ebeveynleri akraba olan 11 aylik erkek hasta, yenidogan déneminde baslayan tekrarlayan akciger
enfeksiyonu, direngli moniliazis nedeniyle bagvurdu. FM'de megalokornea ve proptozis olan hastanin
tekrarlayan akciger enfeksiyonu etiyolojisine yonelik tetkiklerinde EKO’da ASD ve pulmoner HT, ayrica yutma
disfonksiyonu saptandi. 12 aylikken CMV viremisi nedeniyle tedavi edilirken KCFT yuksekligi saptanan hastada
ylksekligin devam etmesi nedeniyle bakilan otoimmiin hepatit belirtecleri ve metabolik testleri normal,
karaciger biyopsisiyse spesifik olmayan kronik karaciger hastaligiyla uyumluydu. 18 aylikken nétropenik ates
nedeniyle yatisi sirasinda yapilan KIA yaymasinda malign hiicre, vakuolizasyon veya depo hiicresi gériilmedi.
Toraks BT'de konglomere lenfadenopatiler ve bronsektazi saptandi. immiinolojik tetkikleri, klinik ve
laboratuvar bulgulari ile KiY olarak degerlendirildi ve IVIg baslandi. izlemde bilateral ronkis ve raller, servikal
ve aksiller bélgede ¢oklu konglomere lenfadenopatiler ve masif hepatosplenomegali saptandi. Aksiller LN
eksizyonel biyopsisiyle pediatrik tip folikiler lenfoma tanisiyla kemoterapi baslanan hastanin tim ekzom
dizileme analizinde PAX1 geninde homozigot stop kodona neden olan mutasyon saptandi.

Bugine kadar PAX1 mutasyonu tanimlanan sadece dokuz vakada immin yetmezlik bildirilmistir. PAX1 geninin
immin istem Gzerindeki fonksiyonunun aydinlatilmasi, bu genin neden oldugu klinik tablo spektrumunun
genisletilmesi acisindan bu vaka sunulmustur. Hastanin lenfoma tedavisinin ardindan kesin tedavi icin timik
transplantasyon planlanmistir.

Anahtar Kelimeler: kombine immun yetmezlik, PAX1, tim ekzom dizileme
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[Abstract:0253] [Bildiri: PS-092]

Novel Varyant Dock 8 Mutasyonu Saptanan Olgu Sunumu

Hilal Karabad Citlak!, Ayberk Tlrkyillmaz?, Hakan Kot!, Fatih Sultan Mehmet Kog!, Kiibra Adanur Saglam?,
Seyma Celikbilek Celik3, Sevgi Keles3, Fazil Orhan?

1Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Bilim Dali

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dal

3Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Bilim Dal

Giris: DOCK 8 geninin neden oldugu otozomal resesif Hiper-IgE sendromu nadir gortilen bir immdin
yetmezliktir.Burada IgE ylksekligi, tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonlari ve egzemalarla basvuran,
novel patojen DOCK8 mutasyonu saptanan bir hastay! sunduk.

Olgu: 7 yas kiz hasta; postnatal ilk aydan itibaren baslayan atopik dermatit ve sik enfeksiyon sikayetiyle
basvurdu.Yumurta yediginde artan kasinti, tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonu, enfekte olan agir atopik
dermatit, dil Gzerinde monilyazis gibi sikayetlerle sik hastane yatis 6éykisi mevcuttu. Anne ve baba kuzendi ve
4 kardeste de hastalik dyktsU yoktu.Boy ve kilosu <%3p, kaba ylz gérinimi, tim vicutta yaygin kuruluk,
ekstremitelerde egzamat6z lezyonlari,dudak Ustlinde sari, kurutlu lezyon ve burun Gzerinde pustiller, aksiller
bolge derisinde koyulasma, kalinlasma, kuruluk, intergluteal alanda fisslir ve egzamatéz gérinim, servikal ve
supraklavikular bélgede, 1 cm gapli, hareketli lenfodenopatiler ve bilateral yaygin ralleri vardi(Resim 1).Tam
kan sayiminda hemoglobin 8,2 g/dL, eozinofil sayisi 360 /mm3, mutlak lenfosit sayisi 1090 /mm3 idi. IgG
1224 mg/dL, IgA <10 mg/dL, IgM 88 mg/dL ve IgE 2562 kU/L idi. AntiHbs 2 IU/L, pnédmokok antikoru <100
mIU/L, tetanoz antikoru 0.04 IU/mL olarak bulundu.Sit proteini spesifik IgE 0,53 kIU/L ve yumurta aki
spesifik IgE 0,53 kU/L idi. Réntgende sag akcigerde pnémonik infiltrasyonu gézlenen hasta yatirilarak tedavi
edildi. Tum ekzom dizi analizinde(WES) DOCK8 geninde novel homozigot nonsense c.5082 C >A
(p.Y1694*)varyasyonu saptandi.Bu varyasyon ACMG kriterlerine gére olasi patojenik olarak
dederlendirilmekteydi.Fonksiyonel analizinde DOCK-8 ekspresyonu kontrole gére belirgin diistik
bulundu(Resim 1).

Sonug: Tekrarlayan enfeksiyonlar ve egzamalarla basvuran, akraba evliligi 6yklsi bulunan hastalarda
otozomal resesif Hiper-IgE sendromu akla getirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: atopi, dock 8, egzama, enfeksiyon, hiperIgE

Resim 1
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[Abstract:0254] [Bildiri: PS-093]

BCG iliskili Histiyositozis ile Prezente Olan Olguda IFNGR1 Defekti

Giilnar Aliyeva?, Saliha Esenboga?l, Hayriye Ugur Ozgelik?, Meral Uner3, Deniz Cagdas!
1Hacettepe Universitesi, Cocuk Immiinoloji Ana Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Cocuk Gdgiis Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi, Patoloji Ana Bilim Dali, Ankara

Giris

Hicre ici mikroorganizmalarin dldirilmesinde 6nemli bir yolak olan IL-12/interferon (IFN)-y sinyal aksini
etkileyen defektler MSMD olarak bilinmektedir. Ilk kez 1996 yilinda tanimlanan, etkene spesifik immiin
yetmezlik grubundan bir hastalik olan MSMD’ye neden olan 18’den fazla gen defekti vardir. Sorumlu genlerden
biri de IFNGR1 genidir, IFN- y’ya reseptér dlizeyinde cevapsizlik olusur.

Olgu

6 aylk erkek hasta, 1 aydir devam eden uzamis ates, dékintl, solunum sikintisi, karinda siskinlik, boyunda
ele gelen sislik sikayeti ile bagvurdu. Anne-babasi arasinda akrabalik vardi, ailede immin yetmezlik éyklsi
pozitifti. Fizik muayenesinde ylizde, Ust ve alt ekstremitelerde, gdovdede makilopapuler-pustiler dokintd,
bilateral servikal en blylgl 10x5 mm boyutlarinda, sol supraklavikiler 15x10mm boyutunda LAP,
hepatomegali, splenomegali (kot alti 6 cm) mevcuttu. Laboratuvar incelemelerinde (Tablo 1), bisitopeni, LDH
ve CRP yliksekligi, hipoalbuminemi saptandi. Kemik iligi aspirasyon yaymasinda hemofagositoz saptanmasi.
Abdominal USG’de hepatosplenomegali, dalak parankiminde heterojenite, cok sayida milimetrik hipoekoik
nodul saptandi. Sol supraklavikiler bélge yerlesimli LAP’tan yapilan eksizyonel biyopsisi BCG iligkili
histiyositozisle uyumlu ve ARB(+) bulundu. Doku kiltliriinde Mycobacterium tuberculosis complex liremesi
oldu. Antitliberkiloz tedavi baslanan hastanin aile 6ykusu pozitifligi nedeniyle, Sanger dizileme sonucunda
IFNGR1 geninde c.85+1G homozigot mutasyonu saptandi. Hastanin tam uyumlu kardesinden hematopoetik
kdk hicre nakli (HKHN) yapilmasi planlandi.

Tartisma

BCG asisI sonrasinda gelisen BCGitis veya BCGosis AKIY/KIY, KGH ve MSMD basta olmak tzere PiY’lerde ilk
klinik bulgu olabilir. MSMD’de 6zellikle antimikobakteriyel ajanlar ve IFNy ile tedavi ve profilaksiler
kullaniimakla birlikte IFNGR1 defektinde etkinligi kisitlidir, klinik seyir daha agir olmaktadir. Bu nedenle HKHN
erken dénemde dustntlmelidir. HKHN basarisi simdiye dek tedavi edilen 11 hastada % 81 olarak
bulunmustur.

Anahtar Kelimeler: IFGR1, MSMD, mikobakteriler, BCG
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Hastanin laboratuvar ozellikleri
Hasta sonuglar1 Referanslar

Tam Kan Sayimi

Hb (g/dL) 6.5 9.6-12,4
Lokosit (ul ) 8.06 6.52-13.52
Mutlak Notrofil Sayist (pl) 5.34 0.97-5.45
Mutlak Lenfosit Sayist (pl) 2.16 2.45-8.89
Mutlak Eozinofil Sayist (pul) 0.34 0.03-0.61
Trombosit (ul ) 46 244-529

ESR (mm/saat) 15 0-20

CRP (mg/dl) 39.2 0-0.8

Ferritin pg/dl 364 20-336

LDH (U/L) 549 180-430
Fibrinojen (mg/dl) 270.76 180-350
Trigliserid (mg/dl) 226 <150
Immiinoglobulinler (mg/dL)

IgA 43.2 7-123

IgG 754 304-1231

IgM 67.5 32-203

Total IgE (Ul/ml) 12 16.26

Lenfosit subsetleri (%) ve mutlak sayilar

CD3+ 53/1113 56-75/2500-5600
CD4+ 28/588 28-47/1800-4000
CD8+ 22/462 16-30/590-1600
CD16+56+ 3/63 4-17/170-830
CD19+ 42/882 14-33/430-3000
CD45 RA 56

CD45R0O 38

RTE 70 65-90
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[Abstract:0255] [Bildiri: PS-094]

CARD 11 Defekti Olan Olgularin Klinik Ozelliklerinin Degerlendirilmesi

Gulnar Aliyeva, Saliha Esenboc_j_a, Begiim Cigek, Ilhan Tezcan, Deniz Cagdas
Hacettepe Universitesi, Cocuk Immiinoloji Ana Bilim Dali, Ankara

Giris

CBM(CARD-BCL10-MALT1) kompleksi NF-kB, c-Jun N-terminal kinaz ve mTOR dahil olmak Gzere hiicre sinyal
yolaklarinda gorevli bir adaptor protein kompleksidir. Bu komplekslerde yer alan molekdullerin eksiklikleri
CBMopati olarak adlandiriimaktadir. CBMopatilerden biri de CARD11 gen defektidir. CARD11 geni farkh kalitim
paternlerinde farkli klinik tablolar ortaya gikmaktadir; otozomal resesif (OR) biallelik LOF varyantlar kombine
immin yetmezlik (KIY); otozomal dominant (OD) hipomorfik dominant negatif varyantlar CADINS (CARD11-
associated atopy with dominant interference of NF-kB signaling), OD GOF varyantlar ise BENTA (B-cell

expansion with NF-kB and T-cell anergy).
Olgu Sunumu

CARD11 geninde molekiler defekt saptanan toplam 4 hasta sunulmustur. Hastalardan ikisi kombine immin
yetmezlik fenotipindeyken, ikisi lenfoproliferatif bulgularin hakim olandugu BENTA fenotipindeydi. Hastalara ait
klinik ve laboratuvar 6zellikleri, mutasyon detaylarn Tablo 1’de sunulmustur.
Sonug ve Tartisma
Farkli klinik bulgularla kliniklere basvuran CARD11 varyanti saptanan hastalarda fonksiyonel testler ile
dogrulama yapilmalidir. Bu alandakiyeni bilgiler otoimmiinite, malignite ve atopi ile seyreden PIY'li hastalarin
sonuglarini iyilestirmek igin, bu proteinleri hedef alan hassas tip yaklasimlarinin gelistirilmesi ve uygulanmasi
konusunda bilgi saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: CARD 11, Lenfoproliferatif hastalik, Atopik dermatit, kombine immin yetmezlik

Hastalarin klinik ve laboratuar ozellikleri

Cinsiyet/yas
Akrabalik

Semptom
yast (y1l/ay)
Tan1 yas1

Klinik
bulgular

Laboratuvar
bulgulari

Tedavi

Hastalik Tipi

Mutasyonlar
CARD 11
geni

Olgu 1
Erkek/ 4 yas

+
6 ay

2 yas 6 ay

Atopik dermatit,
tekrarlayan bronsiyolit,
CMV retiniti, CMV
pndémonisi, SSS
vaskiilopatisi

IgG ve IgM diisiik, RTE
dusiik,

Memory ve switch
memory B hiicre disiik,
naive B hiicreler artmis

IvIG, MMF

Kombine immun
yetmezlik

€.1018-1 G>C splicing
homozigot

Olgu 2
Kadin/13,5 yas

8 yas

12 yas

Evans sendromu,
pansitopeni,

mediastinal lenfadenopati,

ajcigerde nodiiller
hepatosplenomegali

Lenfopeni, hipo-
gamaglobulinemi,

CD3+ ve CD4+ T hiicre
lenfopeni, TREC diisiik,
lenfosit aktivasyon diisiik

IVIG, TMP/SMX
profilaksisi

BENTA

€.942 G>C
heterozigot

Olgu 3
Erkek 13,5 yas

+
4 ay

12 yas

Malnutrisyon,
tekrarlayan
bronsiyolit ve
pnomoni,
astim

atopik dermatit
onikomikoz

IgM diisiikliigii,
Cd19 diisiikliigi

IVIG, Flukonazol,
TMP/SMX
proflaksisi

Kombine immiin
yetmezlik

c.779 G>T
homozigot

Olgu 4
Erkek/5,5 yas

6 ay

1 yas

Lenfadenopati,
splenomegali

CD3+ T hiicre
diisiik

CD4+ T hiicre
diisiik, B hiicre
lenfositozu

Siklosporin,
Rapamisin

BENTA

c.752 T>C
Heterozigot
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[Abstract:0256] [Bildiri: PS-095]

Tiiberkiiloz Gelisen Hiperimmiinglobulin M Sendromu Tanih iki Olgu

Sevda Titen Dal, Saliha Esenboga, ilhan Tezcan, Deniz Cagdas
Hacettepe Universitesi Cocuk Immiunoloji Bilim Dali, Ankara, Tlrkiye

Giris

Hiperimmdinglobulin M (HIGM) sendromu B hiicrelerde izotip dénlisimiinde ve/veya somatik hipermutasyonda
olusan bozukluklar sonucu meydan gelir. Aktivasyonla indiklenen sitidin deaminaz (AICDA)'in otozomal
resesif (OR) kalitilan fonksiyon kaybi mutasyonlari lenfoid hiperplazi, bakteriyel ajanlarla tekrarlayan solunum
ve gastrointestinal enfeksiyonlarla seyreden antikor eksikligine neden olur. Mikobakteriyel enfeksiyonlar
AICDA eksikliginde oldukca nadir gortilmektedir.

Olgular

Olgu 1: Sik enfeksiyon gecirme, iki kez pnémoni 6ykisl nedeniyle basvurdugunda AICDA eksikligine bagli
HIGM sendromu tanisi alan 5 yasinda erkek hasta IVIG tedavisi ile izleme alindi. 22 yasinda iken 15 glndur
olan ates, karin adrisi, halsizlik, kilo kaybi (3 kg) sikayetleri ile basvurdu. FM’de ingtinal ve aksiller LAP,
hepatosplenomegalisi mevcuttu. Kolonoskopik biyopsi patolojisinde terminal ileum ve kolonda kazeifiye
granilomatéz inflamasyon, ARB (+) goruldi. Abdominal tiberkiloz tanisiyla 4'1G anti-tiberkiloz tedavi
baslandi.

Olgu 2: Ablasinda HIGM sendromu olmasi nedeniyle 1 yasinda AICDA eksikligine bagh HIGM sendromu tanisi
alan 13 yasinda kadin hasta, IVIG tedavisi ile izleme alindi. 25 yasinda iken 1 aydir devam eden balgamli
Oksurik, eforla nefes darligi, gece terlemesi sikayetleri ile bagvurdu. FM’de sekretuar ralleri mevcuttu. Toraks
BT'de bilateral akciger superior segmentleri tutan, bazilarinda kavitasyon gézlenen sentrilobtler nodiler
opasiteler ve tomurcuklanmis agag gérinimleri saptandi. BAL kilttriinde M. Tuberculosis kompleksi Uredi.
Akciger tiberkilozu tanisiyla 4'lU anti-tiberkiiloz tedavi baslandi.

Sonug: AICDA gen mutasyonuna bagl olusan OR HIGM’de, CD40-CD40L eksikligine bagli HIGM sendromlu
hastalarin aksine firsatcl enfeksiyonlar ve tiberkiiloz gok nadirdir. Literatiirde CD40-CD40L eksikligine bagl
HIGM sendromlu hastalarda tiiberkiiloz %9-28 olarak bildiriimisken; OR HIGM sendromlu hastalarda bildirilmis
¢ok az sayida tiberktloz vakasi vardir, buna neden olan immin mekanizmalar arastiriimalidir.

Anahtar Kelimeler: Hiperimmunglobulin M Sendromu, AICDA defekti, tliberkiloz

Hastalarin laboratuvar ozellikleri

Tam Kan Sayimi

Hb (g/dL) éi’ogo 312’070
Lokosit (/ul ) 4160 1800
Mutlak Nétrofil Sayist (/ul) 1420 1900
Mutlak Lenfosit Sayis1 (/pl ) 10 200
Mutlak Eozinofil Sayist (/ul) 72000 231000
Trombosit (/ul )

Akut Faz Reaktanlari 45 59
Sedimentasyon(mm/saat) 135 0.189
CRP (mg/dL) ’ ’

Immiinoglobulinler (mg/dL)
IgA

19G

IgM

Total IgE (Ul/ml)

Lenfosit alt gruplart (%)
CD3+

CD3+CD4+
CD3+CD8+

CD16+56+

CD19+

< 6,67 (139-378)
654 (913-1884)
2250 (88-322)
<1

87 (56-84)
26 (31-52)
55 (18-35)
2 (03-22)

11 (06-23)

< 6,67 (139-378)
1190 (913-1884)
1230 (88-322)
<1

83 (56-84)
37 (31-52)
45 (18-35)
3(3-22)
6 (6-23)
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[Abstract:0257] [Bildiri: PS-161]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Hastalarinda APRIL, BCMA, BAFF-R ve TACI
Ekspresyonlarinin Akim Sitometri Yontemiyle Degerlendirilmesi

Gamze Kibra Cetin, Saime Sik, Seyma Celikbilek Celik, Selma Erol Aytekin, Oznur Dodar, Sevgi Keles
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakultesi, Cocuk Alerji-Immunoloji Bilim Dali, Konya

Giris-Amag: B hicrelerinin aktivasyonu ve sagkalimi, blytk 6lglide g reseptér (BCMA, BAFF-R ve TACI) ve iki
ligand (BAFF ve APRIL) iceren BAFF-APRIL sistemi araciligiyla dlizenlenmektedir. Bu genlerde protein islev ve
yapisini etkileyecek herhangi bir mutasyonun meydana gelmesi Yaygin Dedisken Immiin Yetmezlik (YDIY)
hastaliginin ortaya ¢ikmasina yol acabilmektedir. Biz de YDIY hastalarimizda bazi TNF siper aile tiyelerinin
protein ekspresyonunu akim sitometri yontemiyle dederlendirmeyi amacladik.

Yéntem: Calismaya klinigimizde takipli 12 YDIY hastasi ve 14 kontrol dahil edildi. Hastalar ve kontrollerden
alinan tam kanlardan periferik kan monontkleer hiicreler izole edilerek, TNF stper aile tyelerinden APRIL,
BAFF-R, BCMA ve TACI ekspresyonlari akim sitometri ile degerlendirildi.

Bulgular: YDIY hastalarinin yas ortalamasi 14.4+4.44 (min-maks: 9-23) olup, hastalarin 7'si erkek (%58,34),
5'i kizdi (%41,66). Hastalarda APRIL MFI dederi ortalama 1494+684 (min-maks: 698-2523), kontrollerde
APRIL MFI dederi ortalama 1346+630 (min-maks: 792-2646), hastalarda BCMA MFI dederi ortalama
695+94.3 (min-maks: 538-836), kontrollerde BCMA MFI dederi ortalama 748+135(min-maks 512-990),
hastalarda BAFF-R MFI dederi ortalama 9273+1802(min-maks: 5641-11484), kontrollerde BAFF-R MFI dederi
ortalama 1051542512 (min-maks: 6020-14656), hastalarda TACI MFI dederi ortalama 2262+430 (min-maks:
1409-2977), kontrollerde TACI MFI dederi ortalama 2485+599 (min-maks: 1409-3770) olarak 6lguldi. APRIL,
BCMA, BAFF-R ve TACI'de hasta ve kontrol grubu karsilastirildiginda aralarinda istatistiksel agidan bir
anlamhlik olmadidi saptandi (p<0.807, p<0.212, p<0.053, p<0.374).

Sonuglar: YDIY’e neden olan pek ¢ok genetik defekt tanimlanmistir. TNF siiper aile iyelerinden APRIL, BAFF-
R, BCMA ve TACI protein ekspresyonlarinin akim sitometrik analizinde, hastalarimizin higbirinde kontrollere
oranla belirgin bir disiiklik saptanmadi. Bu durum, YDIY tanisinda genetik mutasyonu dogrulayici ileri
fonksiyonel analizlere ihtiyag oldugunu gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: APRIL, BAFF-R, BCMA, TACI, YDIY

[Abstract:0258] [Bildiri: PS-162]

Pandemi D6neminde Dogustan Bagisiklik Hatasi Olan Hastalarin immiinglobulin Tedavisi
Uyumunun Izlenmesi

Yasin Karali, Zuhal Karali, Sukri Cekig, irem Gakir, Sara Sebnem Kilig
Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiuinoloji Bilim Dali, Bursa

Giris-Amag: Koronavirlis 2019 (COVID-19) pandemisi sirasinda, kronik hastaligi olan hastalarin yonetiminde
6nemli zorluklarla karsilasildi. Bu calisma, immunoglobulin replasman tedavisi alan hastalarda pandeminin
takip ve tedaviye uyum Uzerindeki etkilerini degerlendirmeyi amaglamaktadir.

Yéntem-Geregler: Mart 2020 ile Eylil 2021 tarihleri arasinda immunoglobulin replasman tedavisi alan
hastalarin tedavi modalitelerindeki degisiklikler incelendi. Hastalarimiz ile hemsire ve doktor kontrollinde
online mesaj hatti kurulmus ve bu iletisim sistemini kullanma oranlari kayit altina alinmistir.

Bulgular: Calismaya 93 erkek, 76 kadin olmak lGzere toplam 169 hasta dahil edildi. Hastalarin 124'G (%73,4)
intravenéz imminglobulin (IVIG), 45'i (%26,6) subkutan immiinglobulin (SCIG) tedavisi aliyordu (Tablo 1).
Subkutan tedavi grubundaki tim hastalar tedavilerine diizenli olarak devam etmesine ragmen IViG grubunda
bu oran %80,6 idi. Pandemi doneminde 24 hastanin gesitli nedenlerle immunoglobulin tedavisine ara verdigi
gorilda. Tedaviyi birakmanin en yaygin nedeni, COVID-19 bulasma riski nedeniyle hastanede olma
korkusuydu (Tablo 2).Subkutan immiunglobulin uygulanan hastalar, evde tedavilerini diizgiin bir sekilde
uygulasalar da hastane kontrollerine uzun sire ara verdiler. Pandemi déneminde SCIG tedavisi uygulanan
hastalarin sadece 17'sinde (%37,7) rutin immunoglobulin dip dederleri 6lgllebildi. Herhangi bir semptom
varliginda online mesaj hattini kullanarak hemsire veya doktor ekibimizle iletisime gecme orani SCIG
hastalarinda %100 iken IVIG hastalarinda %48,3 idi.

Tartisma: Pandemide immuinoglobulin tedavi yontemi hasta 6zelliklerine ve beklentilerine gére
bireysellestirilmelidir. Tele saglik hizmeti ile iletisim, kronik rahatsizlidi olan hastalar igin kritik bir izleme
yéntemi haline geldigi distunilmustar.

Anahtar Kelimeler: Pandemi, Immiinglobulin, Teletip
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Tablo 1
Tablo 1: immiinoglobulin tedavisi alan hastalarm dzellikleri

IVIG 1 (%) SCIG n (%) p
Immineglobulia yygulama yen 124 (73.4) 45 (26.6)
Erkek 75 (60) 26 (57.7) 0.744
Kadin 49 (40) 19 (42.3)
Hastalaoin yas () (ortalama = 20.76=18.9 253=17.1 0.55
STD)
Immancglobulin tedasi siigesi (b
(Qstalama =STD) (minimum-
maksunum)
44=41(0.1-16) | 63=42(04-15) | 0397
iige (ay) (Ogtalama =STD
“m“” ¢ : ) 0.54 = 1.44 (0-9) 0.02=0.15(0-1) |<0.001
(minimum-maksimum)

IVIG: Intravensz imminglobulia

SCIG: Subkutan immunoglobulin

Tablo 2: immiinglobulin tedavisine ara verme nedenleri

Hasta sayis1 (%)

Bulasma riski nedeniyle hastanede olma korkusu 7 (29,2)

Salgin sirasinda kirsala yerlesmek 5 (20,8)
Tedaviyi ihmal etmek 5 (20,8)
Ebeveynler veya hastalar COVID-19 pozitifti 3(12,5)
Covid-19 karantinaya alinan serviste inflizyonu reddetme 2 (8,3)

Is seyahati nedeniyle kesinti 2(8,3)

Toplam 24
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[Abstract:0262] [Bildiri: PS-163]

DiGeorge Sendromu Tanisi Alan 41 Olgunun Klinik ve Laboratuvar Ozellikleri: 20 Yillik
Tek Merkez Deneyimi

Gokcan Oztiirk!, Sule Haskologlu!, Cansu Yéndem?, Candan Islamoglu?, Kiibra Baskin!, Nazli Deveci!, Sevgi
Bal!, Hatice Ilgin Ruhi3, Serdar Ceylaner*, Figen Dogu?l, Aydan ikinciogullar?

1Ankara Universtesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji Imminoloji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagdh§i ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

4Intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Arastirma Merkezi, Ankara

Giris: DiGeorge Sendromu (DGS), embriyogenezis sirasinda kromozom 22ql1.2'de yaklasik 3 megabaythk bir
bélgenin kaybi sonucu 3. ve 4. farengeal arktan kéken alan timus, paratiroid, aortik ark, damak ve farenks
anomalilerine neden olan bir mikrodelesyon sendromudur. Prevelansi 1/4000'dir. Cok cesitli klinik tablolar ile
karsimiza gikabilmektedir. T hlicre sayi ve fonksiyon kayiplarina bagli olarak hastalarin gogunda hafiften agir
klinik tablolara kadar dedisen dlizeyde immun yetmezlik géralmektedir. Klinik siphe olan hastalarda tani
genetik analizlerle (FISH, miroarray) delesyonun gdsterilmesi ile konulmaktadir.

Materyal-Metot

Bu calismada, bilim dalimizda 2002-2023 yillari arasinda DGS ile izledigimiz 41 hastanin klinik, immunolojik ve
izlem 06zellikleri retrospektif olarak incelenmistir.

Sonuglar

Hastalarin (E:24/K:17) ortalama tani yasi 3.07+4.26 yasti (0-19 yas), ortalama izlem siiresi 7yil (1-18y). ilk
basvuru bulgusu %36,6'nda (15/41) kardiyak, %24,4'nde (10/41) sik enfeksiyonlar, %14,6'nda (6/41)
hipokalsemik nobetti. Dismorfik ytz bulgular %80,4, konjenital kalp hastaligi (KKH) %66, nérolojik ve
gelisimsel problemler (gelisim geriligi, otizm spektrum bozuklugu, 6grenme giicligl, davranis sorunlar)
%51,2, immin yetmezlik %48,7, hipokalsemi %39, gastrointestinal bulgulari ve gelisme geriligi %39 hastada
mevcuttu. En sik gorilen immiinolojik bulgu lenfopeni ve CD3+T hiicre dusukligu idi. Dokuz hastada kardiyak
cerrahi gerekti. Tim hastalarda tani FISH ydntemiyle delesyon gésterilerek kesinlestirildi. izlemde
hipokalsemisi olanlarin %62’sinde, immin yetmezlik bulgular olanlarin ise %35’inde diizelme gérildi. iki
hastada kronik trombositopeni gelisti.

Tartisma: Farkli kliniklere ve gesitli yakinmalarla bagvurabilen bu hastalarda erken, dogru tani ve izlem ancak
hastaligin ¢ok gesitli olan bulgularinin iyi bilinmesi ile mimkindir. KKH, tekrarlayan enfeksiyonlar,
hipokalsemi, velofarengeal yetmezlik ve gelisimsel sorunlari olan gocuklarda DGS akla gelmelidir.
Multidisipliner izlem morbiditeyi azaltarak yasam kalitesini artiracaktir.

Anahtar Kelimeler: digeorge sendromu, hipokalsemi, primer immin yetmezlik, 22q11 delesyonu
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[Abstract:0265] [Bildiri: PS-096]

Agir RSV ve CMV Pnomonisi, POLR3A Mutasyonu

Hediye Kiiciikkeles?, Ali Sahin2, Ozgiir Erkal3, Aysen Basaran*, Serdar Kihtir5, Ebru Ongun®, Fatih Celmeli!
1saghk Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk imminoloji ve Alerji Hastaliklari,
Antalya

2Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Konya

3saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim Ve Arastirma Hastanesi Genetik Bilim Dali,Antalya

4Sagdlik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk G&gis Bilim Dali, Antalya

5Saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Yogunbakim Bilim Dali, Antalya

Dodustan badisiklik hatalar atipik ajanlarla agir seyirli enfeksiyon klinik tablolari ile ortaya cikabilir. POLR3A
dogdastan immun sistemde A-T den zengin DNA virlis patikUllerini taniyan bir patern taniyici molekuldir. Bu
molekld kodlayan gen mutasyonlari agir varicella enfeksiyonlarinda sinirli sayida hastada bildirilmistir. Biz
agir CMV virlsi pnémonisi nedeniyle 58 glin yogun bakim yatisi olan, novel heterozigot POLR3A mutasyonu
saptadigimiz vakamizi sunuyoruz.

Bir yasinda kiz, ates, 6kslriik, solunum sikintisi nedeni ile yatirilan durumunun kotllesmesi tzerine yogun
bakim Unitesine alinan hasta, agir pnémonisi olmasi nedeni ile konstlte edildi. Aralarinda akrabalik olmayan
anne babadan miadinda 3800gr adirhginda NSVY ile dogmus. Biitiin asilari komplikasyonsuz yapilmisti. iki kez
bronsiolit, bronkopndmoni nedeni ile yatisinin oldugu, bir kez otit nedeni ile tedavi aldigi 6grenildi. Annesinin
erken bebeklik doneminde adir pnéomoni gecirdigi; annesinin iki kiz kardesinin iki yas altinda vefat ettigi
o6grenildi. Agir solunum yetmezligi nedeni ile entlibe edilen hastanin yaygin ralleri, ronklsleri vardi. Laboratuar
dederlerinde ANS, ALS, Immiingobiilin degerleri, lenfosit alt gruplari normal sinirlar icerisindeydi. Nazal swap
PCR da RSV virls pozitifti. Akciger gorintiilemesinde bilateral yaygin opasiteleri vardi. Kan ve BAL CMV PCR
pozitif saptandi. Gansiklovir tedavisi baslanan hastanin BAL CMV pozitifligi kayboldu. RSV PCR pozitifliginin de
kayboldugu gozlendi. Klinik diizelme ile taburcu edildi. Genetik incelemesinde Novel heterozigot POLR3A
€.1681C>T, p.Arg561Ter mutasyonu saptandi. Mutasyonun CADD skoru 39 idi. Aile segregasyonu baslatildi.
POLR3A mutasyonlarinda adir varicella viris enfeksiyonlari bildirilse de CMV ensefaliti saptanan vaka
tanimlanmistir. CMV virlis A-T zengin DNA tasimaktadir. RSV ve CMV virlsleri agir enfeksiyon ile nadir bir
dogustan badisikhk hatasi saptadigimiz hastamizdaki dikkat gekici birlikteligi vurgulamayi amagladik.

Anahtar Kelimeler: POLR3A mutasyonu, CMV, RSV pnémonisi
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[Abstract:0266] [Bildiri: PS-097]

Kabuki Sendromunda Immiinfenotipik Degerlendirme

ilayda Aydint, Dilan Inan?, Ismail Yaz2, Saliha Esenboga3, Sevil Oskay Halagli2, Deniz Cagdas Ayvaz3
1Hacettepe Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara, Tirkiye

2Hacettepe Universitesi, Pediatrik Temel Bilimler, Immiinoloji B6Iiimii, Ankara, Tirkiye

3Hacettepe Universitesi Tip Fakdltesi, Pediatrik Immiinoloji B&limi, Ankara, Tirkiye

Kabuki Sendromu(KS) multisistem tutulumu olan, literatiirde Yaygin Dedisken Immiin Yetmezlik fenotipinde
seyrettigi bildirilen, KMT2D ve KDM6A genlerindeki mutasyonlardan kaynaklanan bir sendromdur. Ayni isimli
proteinler epigenetik histon modifikasyonunda gérev alan COMPASS(Complex Proteins-Associated with Setl)
protein kompleksinin bir pargasidir. Hicre gelisimi/diferansiyasyonunda goérev alirlar. Hipogamaglobulinemi, B
hicre farklilasmasinda bozulma, otoimmdunite bildirilmistir. KS tanili hastalarin klinik ve immunolojik
profillerine dayanarak bu sendromun immiin sitem Gzerine etkileri arastiriimistir.

Hastalarin mutasyonlari yeni nesil dizilemeyle saptanmistir. Klinigimizde takip edilen yedi KS tanili hastanin
klinik dzellikleri ve immunolojik tetkikleri hastane sisteminden derlenmistir.

iki kiz, bes erkek heterozigot KMT2D mutasyonu olan hastanin; ikisinde lenfopeni, besinde
hipogamaglobulinemi(en sik IgG), ikisinde CD4/CD8 oraninda ters donus, ikisinde lenfosit aktivasyonunda
diisiikliik, besinde otoimmiinite(OIHA, ITP, SLE, tiroidit), ikisinde sik enfeksiyon 8ykiisii(en sik pnémoni),
birinde VZV pnémoni 6ykust, birinde EBV PCR pozitifligi, GUglinde sigil, birinde ise kronik onikomikoz
saptanmistir. Naive CD4+T hiicre ylzdesi yedi hastanin altisinda distik, CD4+TEMRA ve T efektor hafiza
timinde yilksek, izotip dontsimi yapmis B hiicre alti hastada diisiik bulunmustur. Dolasimdaki T folikller
helper(Tfh) dlzeyleri dederlendirilen iki hastanin birinde tedaviye bagli olarak Tfh seviyesinin distk oldugu,
birinde ise normal oldugu gorialmdistur.

KMT2D ve KDM6A hiicre farklilasmasinda ve CD40, BCR, JAK-STAT gibi imminolojik yolaklarda etkilidir.
Tfh(CD4+ CXCR5+) hicreleri lenf nodlarinda B hticreleriyle etkilesim saglayarak afinite matirasyonu, B hiicre
aktivasyonunda gorev alirlar. Literatirde KS hastalarinda T-B alt gruplar nadiren incelenmis, bizim
calismamizla uyumlu sonuglar paylasiimistir. Dolasimdaki Tfh diizeylerinin B hiicre diferansiyasyon
basamaklari ile ilgili fikir verebilecedi diistinlilmustir. KS hastalarinda VzV, EBV iliskili dykUlerin olmasi ve
laboratuvar bulgular kombine T ve B hicre disfonksiyonunu distndirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Kabuki Sendromu, T folikller helper hiicreler, KMT2D geni, KDM6A geni, COMPASS
proteini
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[Abstract:0267] [Bildiri: PS-098]

Enteroviriis Menenjiti Gegiren Hastada Heterozigot TBK-1 Mutasyonu

Anar Salimov!, Baran Erman?, Zehra Sule Haskologlu!, Hasret Erkmen?, Burcu Sarigtl!, Ergin Ciftci3, Esin
Figen Dogu!, Kamile Aydan ikinciogullan®

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

2Can Sucak Translasyonel Immiinoloji Arastirma Laboratuvari, Ankara, Tirkiye

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali, Ankara, Turkiye

Giris: TBK-1(TANK badlayici kinaz 1), antiviral immun yanitta rol alan serin/treonin protein kinazdir. TLR3,
sitozolik dsRNA ve dsDNA algilayicilarinin da aracilik ettidi bircok IFN indlkleyici sinyal yolaginin kavsaginda
bulunur. Tip-I IFN’larin ekspresyonunu destekleyen bir transkripsiyon faktéri olan IRF3’U de fosforile ve aktive
eder. 2012 yilinda HSV-1 ensefaliti (HSE) gegiren farkl ailelerden iki hastada TBK1 geninde fonksiyon
kaybettiren heterozigot mutasyonlar tanimlanmistir. Baska enfeksiyonlari olmayan bu hastalarda yapilan
calismalar, TBK1'deki mutasyonlarin HSE'ne yatkinhda neden oldugunu géstermistir. Burada, enterovirus
menenjiti 6yklst nedeniyle dederlendirdigimiz ve WES analizinde TBK-1 geninde heterozigot mutasyon
saptanan bir hastayl sunmaktayiz.

Olgu: On dort yasindaki erkek hasta, alti giin 6nce baslayan ates ve bas adrisi sikayetleri ile bagvurdugu
hastanede menenjit tanisi ile yatirilmis. Muayenesinde boynun fleksiyon hareketlerinin agrili olmasi disinda
patoloji saptanmamis. Lomber ponksiyon yapilmis. BOS glukoz duzeyi disuUk, proteini ylksek, mikroskopik
incelmesinde lenfosit hakimiyeti saptanmis. Viral menenjit olarak dederlendirilerek asiklovir tedavisi
baslanmis. Solunum yolu viral panelinde Enterovirus saptanmasi lzerine enteroviral menenjit olarak
dederlendirilmis. Bu yil dort kez sinlizit gegirmesi nedeniyle basvurdugu gocuk enfeksiyon bélimu tarafindan
immin yetmezlik siiphesiyle danisildi. Oykisiinden on yasina kadar astim nedeniyle izlendidi, tekrarlayan oral
aftlarinin ve gastritinin oldugu &grenildi. immiinolojik incelemelerinde; IgA ve IgM dizeylerinde disiklik
disinda patoloji saptanmadi. Enterovirlis menenjiti gecirmesi nedeniyle yapilan genetik analizinde TBK-1
geninde proteinin ubikitin benzeri domainini etkileyen bir varyant saptandi (c.1055T>C p.Leu352Pro). Aile
bireylerine genetik galisma planlandi.

Sonug: Belirli virGslerle ciddi enfeksiyon geciren hastalarda antiviral immun yanitta defekt olabilecegi
didsunidlmelidir. Genetik analiz ile altta yatan defektin tanimlanmasi potansiyel enfeksiyonlarda hizli ve etkin
tedavi imkani saglayarak morbidite ve mortaliteyi azaltacaktir.

Anahtar Kelimeler: TBK1, TANK badglayici kinaz 1, enteroviral menenjit

[Abstract:0268] [Bildiri: PS-099]

Agir Kombine Immiin Yetmezlik ve Konjenital Glikozilasyon Bozuklugu Birlikteligi: PGM3
Eksikligi

Selin Seving!, Sule Haskologlu!, Nazli Deveci!, Hasret Erkmen!, Can Akal!, Burcu Sarigll!, Tutku Baylan?, Anar
Selimov?, Sukri Nail Gliner?, Baran Erman3, Sevgi Keles?, Serdar Ceylaner?, ismail Reisli2, Tanil Kendirli5,
Figen Dogu!, Aydan ikinciogullari

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

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

3Hacettepe Universitesi Cocuk Saghigi Enstitiisii, Pediatrik Immiinoloji Bslimii; Hacettepe Universitesi Can
Sucak Translasyonel Immiinoloji Arastirma Laboratuari, Ankara

4Intergen Genetik Tani Merkezi, Ankara

5Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Yogun Bakim Unitesi, Ankara

Giris: Fosfoglukomutaz 3 (PGM3) eksikligi, 2014 yilinda ilk kez tanimlanmis, nadir gértlen bir konjenital
glikozilasyon bozuklugudur. PGM3 eksikligi baglangigta hastalarda yiiksek IgE diizeyleri, egzama, tekrarlayan
enfeksiyonlar goriilmesi nedeniyle Hiper IgE sendromlarinin nérolojik bulgular ve iskelet displazisi ile giden bir
alt grubu olarak tanimlansa da; zamanla adir kombine immiin yetmezlik (AKIY) klinidi ile gelen olgular da
tanimlanmistir.

Olgu: Burada agir kombine immun yetmezlik klinigi ile gelen, kdk hiicre nakli yapilan ve genetik analiz sonucu
PGM3 eksikligi tanisi alan 3 olgu tablo halinde sunulmustur.

Sonug: Erken baslangich enfeksiyonlar, egzama, norolojik semptomlar, iskelet displazisinin eslik ettigi adir
kombine immiin yetmezlik tablolarinda PGM3 eksikligi de akilda tutulmalidir. Hematopoetik kdk hiicre nakli
(HKHN) ile immunolojik olarak dizelme izlense de, nérolojik bulgulara etkisi igin daha fazla galismaya ihtiyag
vardir.

Anahtar Kelimeler: agir kombine immiin yetmezlik, konjenital glikozilasyon bozuklugu, PGM3 eksikligi
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PGM3 eksikligi ile takip edilen olgularin klinik, fizik muayene, laboratuvar bulgular: ve

nakil sonrasi izlemi
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[Abstract:0269] [Bildiri: PS-100]
Chron Hastalig: Ile Basvuran Tasiyici XIAP Olgusu

Nalan Yakici', Elif Sag?, Nergiz Kendirci®, Ayberk Tiurkyilmaz3, Murat Cakir?, Fazil Orhan!

!Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Immunolojisi ve Alerji B.D.Trabzon, Tirkiye
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Gastroenteroloji Hepatoloji ve Beslenme B.D.Trabzon,
Turkiye

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik B.D.Trabzon, Tiirkiye

X'e bagli apopitoz inhibitori (XIAP) eksikligi, XIAP/BIRC4 genindeki mutasyonlarin neden oldugu nadir gériilen
bir immun yetmezliktir. XIAP eksikligi, immun disreglilasyon, hemofagositik lenfohistiyositozis (HLH),
inflamatuar barsak hastaligi (IBD), hipogamaglobulinemi, enfeksiyonlara duyarlilik, splenomegali, sitopeniler
ve otoinflamatuar belirtiler dahil genis bir klinik yelpazeye sahiptir. Hastaligin milyon canli erkek dogumda, 1-
2 oraninda ortaya c¢iktigi tahmin edilmektedir. XIAP/BIRC4 mutasyonunun disi tasiyicilari genellikle
asemptomatiktir. Bununla birlikte, HLH benzeri hastalik, kolit ve cilt belirtileri dahil olmak Uzere gesitli
semptomlar gosteren kadin tasiyicilar da tanimlanmistir. Biz burada 1 yasinda Chron Hastaligi tanisi almis 11
yasinda bir hastayl sunmaktayiz. Ilk kez 6 aylikken anal apse ve sonrasinda ishal, kilo kaybi ve biiylime
gelisme geriligi ortaya cikan hasta, kolonoskopi sonrasinda 1 yasinda Chron Hastaldi tanisi alarak, immun
supresif tedavi baslanmisti. Ancak tedaviye yeterli yanit alinamayan ve ilag dozlari azaltiimaya baslandiginda
sikayetlerinde artis gézlenen hasta immun yetmezlik 6n tanisiyla tarafimiza sevk edilmisti. Hastanin bazal
immunolojik tetkiklerinde patoloji saptanmadi ancak genetik arastirma sonucunda XIAP geninde, daha 6nce
patojenik varyasyon olarak tanimlanmis c.446dupT (p.S150fs*13) heterozigot mutasyon saptandi.

Kaynakga:

1.Aguilar C, et al.. Characterization of Crohn disease in X-linked inhibitor of apoptosis-deficient male patients
and female symptomatic carriers. J Allergy Clin Immunol. (2014) 134:1131-41 e9.
10.1016/j.jaci.2014.04.031

2.Yang X, et al.. A female patient with incomplete hemophagocytic lymphohistiocytosis caused by a
heterozygous XIAP mutation associated with non-random X-chromosome inactivation skewed towards the
wild-type XIAP allele. J Clin Immunol. (2015) 35:244-8. 10.1007/s10875-015-0144-6

3.Dziadzio M, et al.. Symptomatic males and female carriers in a large Caucasian kindred with XIAP
deficiency. J Clin Immunol. (2015) 35:439-44. 10.1007/s10875-015-0166-0

Anahtar Kelimeler: XIAP eksikligi, Chron hastaligi, immun disregilasyon

[Abstract:0270] [Bildiri: PS-101]
STAT1 ve STAT3 Varyasyonlu 3 Farkh Olgu Sunumu

Reyhan Gumisburun?, Selin Arslan Kirezli2, Fatih Tastekin3, Vedat Sivri4, Derya Demir>, Ayca Aykut*, Ahmet
Eken®, Nesrin Giilez’, Omir Ardeniz!

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢c Hastaliklari Anabilim Dali, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakdltesi, Romatoloji Bilim Dali, izmir

4Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, izmir

5Ege Universitesi Tip Fakdltesi, Tibbi Patoloji Anabilim Dali, izmir

6Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Genom ve K&k Hiicre Merkezi, Kayseri

7S.B.U. DR. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, izmi

Giris: STAT1 ve STAT3 fonksiyon kaybi veya fonksiyon kazanimina neden olan varyasyonlar, hafif bir klinik
fenotipten yasami tehdit eden komplikasyonlara kadar oldukca dedisken klinik fenotipler igerebilmektedir.
Klinigimize refere edilen hafif diizeyde immun yetmezlik klinigi ve laboratuvar bulgular gésteren ve genetik
dederlendirmede STAT1 ve STAT3 genlerinde varyasyon sergileyen olgulari derledik.

Olgul: 54yas/K, sik USYE, 1YE, halsizlik yakinmasiyla basvurdu. 8 yasinda pnémoni ve 40 yasinda yaygin
zona 6ykuslu mevcuttu. CES analizinde STAT1 heterozigot saptandi. STAT1 fonksiyon analizinde, fonksiyon
kaybi gozlendi.

Olgu 2: 19yas/K, 2 yildir boyunda sislik ve koltuk altinda abse dyklsu mevcuttu. 5 ayliktan 5 yasina kadar sik
USYE 8ykisii mevcuttu. Yilda 2 kez siniizit gegiriyor. 1 yil 6nce retinal ven trombozu tanisi almisti. Yapilan
dederlendirmede DEA, trombositopeni(107 bin), nétropeni(940) mevcuttu. Yaygin LAM olan hastanin lenf
nodul patolojisinde, germinal merkez olusumu ile karakterli sekonder follikil yapilar géridlmemistir. Hicre
poptlasyonu yogunluklu T lenfosit (blytk kismi CD4 ve bir kismi CD8 pozitif). Nadir lenfoid hiicrede
EBV(+)'tir. WES sonucunda STAT1 heterozigottu.

Olgu 3: 37yas/E, 3 aylikken pnémoni, 10 yasinda hemoptizi, bronsektazi, kronik sinlzit tanisi almis. Yilda 3-4
kez pnémoni gegiriyor. Amiloidoza bagl bébrek, kalp, tiroid tutulumu mevcut. WES analizinde STAT3
heterozigot ve fonksiyon analizinde fonksiyon kaybr mevcuttu.

Sonug: Mevcut varyasyonlar vakalarin klinik bulgulariyla tam értismemektedir. Eriskin immun yetmezlik
vakalarinda full genom sekanslama ve genis 6lgekli fonksiyonel analizler rutin pratikte kullaniimahdir.
Anahtar Kelimeler: STAT1, STAT3, PIY
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Laboratuvar Ozellikleri

Patient Normal #1 72 #3 Patient Normal =1 #2 #3
. Range . Range
| IeGimg/dl) 650-1600 467 1255 | 1740 Naive B cells %o 43-§24 70.6 3.4 0.94
IgA(mg/dl) 40-350 40 105 216 IgM memory cells %o | 7.2-308 141 0.7 03
| IsM(mg/dl) 50-300 53 67 7 Switched memory cells% 6.5-29.2 6.9 5.1 10.6
IgEkU) <100 <16 128 | 422 CD21 low cells® 0827 182 | 29 228
| 12G1(mg/dI) 14901140 | 428 | 912 | 1290 Transitional cells % [0635 |28 [41 [0
IgG2(mg/dl) 150-640 164 169 254 Plazmoblast % 04-348 146 4.7 2.06
IgGi(mg/dl) 1185 67 | 253 | 954 | Naive CD4 % | 1467 2901 | 2598 | Yok
T2 G4(me/dl) 3.200 =5 0.1 136 TCM CD4 % 26-64 50.5 5605 | Yok
Lenfositsayisi | 650-2800 | 1310 | 1990 [ 6440 | TEMCD4 % [ 530 202 183 [ Yok
CD3 (cells/ul 700-2100 1152 1455 | 1935 TEMRA CD4 % 0-4 0.1 0.05 Yok
CD4 (cells/ul) 300-1400 655 785 22 Naive CDS %% 25-73 144 293 Yok
CDS (cells/ul 200-200 484 361 810 TCMCDS % 6-40 29 379 Yok
CD19 (cells/ul) 100-500 65 31 58 TEM CDS % 6-34 38.5 20.9 Yok
NK(cells/ul) 90). 600 78 94 270 TEMRA CDS % | 533 377 | 117 | Yok
NKT % | 3 2 10 TCR gamma/delta (CD3+) | 1-11 18 3.07 Yok
Poomokok ami | ~13 Yok Yok | Pozitif CD3+TCRalfa/beta+CD4- | 04-25 0.61 13.84 | Yok
vamty (TC/ml) (109-1865) | CDS- (DN) |
Tetanoz an | 0.1 Pozitif | Yok | Pozitif Isohemagglutinins [ 116 18 18
yamti(IU/mL) ] (0-=5) (0-1,7) | 1256

[Abstract:0271] [Bildiri: PS-102]

Myelofibrozis ve otoimmiinite ile seyreden immiin yetmezlik olgusu: TET2

Kasim Okan?', Reyhan GUimusburun?!, Ceyda Tunakan Dalgig!, Hatice Serpil Akten!, Muhammed Vedat Sivri?,
Erhan Pariltay?, Fahri Sahin3, Nur Soyer3, Fatma Omir Ardeniz!

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

2Ege Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Genetik Anabilim Dal,izmir

3Ege Universitesi Tip Fakultesi,i¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Hematoloji Bilim Dali, izmir

GIRIS

TET (ten-eleven translocation) ailesinin Gg Uyesi vardir. Bunlar arasinda, 4q24 kromozomunda bulunan Tet2,
immian yanitta énemli bir diizenleyici olarak gérev yapar. Pro-pre B hiicre gegisinde, B hlicresi
olgunlasmasi/aktivasyonu, naive CD4+ T helper diferansiyasyonunda da énemli rol oynar.

OLGU

Akrabalik 6ykisi olmayip, 4 yildir trombositopeni nedeniyle ilagsiz izlemde olan 69 yas kadin hastanin son 6
aydir karin sol kadranda adri, dolgunluk hissi, 15 kilo kaybi, ates ve gece terlemesi sikayetleri mevcuttu.
Muayenede sag servikal 1 cm’lik lap; splenomegali saptandi. 2022 Nisan ayinda hastanin pansitopeni ve
hemolitik anemisi olmasindan dolayi Evans sendromu 6n tanisiyla 1mg/kg/glin steroid tedavisi baglanmis.
Kemik iligi aspirasyon-biyopsi: hipersellller nitelikte, prefibrotik miyelofibrosis olarak degerlendirildi.

4 yildir ALP, GGT yliksekligi ile AMA-M2 ve AMA pozitif olan hastaya primer biliyer kolanjit tanisiyla steroid ve
ursedeoksikolik asit verildi. 2022'nin 6.ayinda lober pndmoni 6yklsa vardi. Kronik Myeloproliferatif
hastalik(KMPH)'li olgu, immuinglobulin dustklligi nedeniyle refere edildi. Flowsitometrik B ve T lenfosit alt
gruplari calisildi. 800 mg/kg’dan IVIG baslandi. Hastanin klinik ve laboratuvar bulgularn Tablo 1’de verildi.
Immin yetmezlige yénelik yapilan genetik incelemesinde TET2 bilesik heterozigot ¢.3799G>T (p.Glu1267Ter)
ve ¢.5456T>G (p.Leul819Ter) mutasyonu saptandi. Bu mutasyona ydnelik veri tabanlarinda klinik veri
mevcut dedildir.

Sonug: Tet2 ilk olarak miyeloid malignitelerde tanimlanmistir. Tet2 mutasyonu veya fonksiyon kaybi olan
hematolojik maligniteli hastalarin Tet2 mutasyonu olmayanlara gére otoimmiun ve otoinflamatuar hastaliklar
gelistirme olasiligi daha yuksektir. Otoimmiin hastalidi olan KMPH’li hastalarda immitinglobulin seviyeleri ile
TET mutasyonu dederlendirilmesi 6nerilir.

Anahtar Kelimeler: ten-eleven translocation-2, immune cell differentiation, autoimmune diseases
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Pozitif

. 3799G>T (n GHhu1267Ter) ve ¢ KA5AT>G (n ]l e111819Ter)
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Eriskin Yas PIK3R1 Gen Varyasyonu Olgu Sunumu

Reyhan Gumisburun?, Erhan Pariltay?, Vedat Sivri2, Ceyda Tunakan Dalgig!, Kasim Okan?, Denis Bozer3, Nur
Soyer3, Omir Ardeniz!

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakdltesi, Hematoloji Bilim Dali, izmir

Giris: PIK3R1 gen varyasyonu, OD olarak APDS2 ve/veya SHORT sendromuyla iliskilendirilmistir. APDS2,
USYE, ASYE ve EBV, CMV kronik viremisi, lenfoproliferasyonla iliskili PIY’tir. SHORT sendromu, kisa boy,
eklemlerin hiperekstansibilitesi, okliler depresyon, rieger anomalisi, dis ¢cikarmada gecikme ve endokrinolojik
anormalliklerle seyreden tablodur. Literatiirde hem immiin yetmezlik hem SHORT sendromu 6zellikleri
gosteren vakalar tanimlanmistir.

Olgu: 19 yas/K, AR ve 2 yildir nefes darlii ile basvurdu. Oykiisiinde 2,5kg olarak dogdugu, anne siiti
alamadigi, 2 aylikken inek siitii verilip gastroenterit, dehidratasyon gelistigi, sik ateslenme, sik USYE, sik
antibiyotik kullanimi, 5 yasinda pnémoni, 6,5 yasinda tonsillektomi oldugu 6grenildi. 9,5 yasinda boy kisaligi
ve anemi tanisiyla basvurdugu hematoloji fanconi aplastik anemi 6n tanisiyla takibe almis. Soygecmisinde:
anne, baba hala gocuklari. FM: boy kisa(137/cm), mikrognatti, belirgin alin, baytk kulaklar, derin yerlesimli
g6z, rieger anomalisi, telekantus, miyopi, hiperekstansibilite, cafe au lait lekeleri mevcut. Laboratuvarinda; Hb
10,7g/dL, Htc % 29, MCV 106, RDW 39, I6kosit 5390/mm3, lenfosit 2600 /mm3, notrofil 2690 /mm3,
eozinofil 10 /mm3, trombosit 405.000/mm3, direk ve indirek coombs negatif, %RET 1.88, haptoglobulin
<10mg/dl, CMV DNA: 45+, EBV DNA 795kopya/ml, PY: Displastik notrofiller, anizositoz, poikilositoz, gézyasi,
polikromazi, sferosit, frag. eritroid %1-2, iri trombositler KI bx: megaloblastik degisiklikler, diseritropoez,
metamiyelositler. Torkas BT'de Sol akciger linguler segmentlerinde ve alt lobunda bronsiektaziler. Batin USG:
normal. DEB testi normal. Fanconi distntimedi.WES analizinde PIK3R1(NM_181523.3) geninde
heterozigot(c.1993G>A,p.Gly665Ser) ve PIEZO1(NM_001142864.4) geninde
heterozigot(c.5966C>G,p.Thr1989Arg) VUS saptandi.

Sonug: Hastamizda saptanan varyasyon halen VUS olarak dederlendirilmekle birlikte tipik SHORT sendromu
bulgulan tasimaktadir. Ek olarak immun yetmezlik klinik ve laboratuvar 6zellikleride sergilemektedir. Bu
vakada daha ileri genetik analiz elzemdir.

Anahtar Kelimeler: PIK3R1, APDS2, SHORT sendromu

Laboratuvar Bulgular

Patient Normal Range | #1 Patient Normal Range | #1
IgG{mg/dl) 650-1600 403 Naive B cells % 43-824 588
IgA(mg/dl) 40-350 35 IgM memory cells % 7.2-30.8 9.9
IgM(mg/d) 50-300 22 Switched memory cells% | 65292 21.7
IsE(LUM) <100 <16 CD21 low cells% 0.8-7.7 7.8
| IgG1(mg/dl) 490-1140 285 Transitional cells % 0.6-3.3 0.76
IgG2(mg/dl) 150-640 171 Plazmoblast % 04-3.6 0.91
IgG3(mg/dl) 11-85 71 Naive CD4 % 14-67 499
IgG4(mg/dl) 3-200 <6 TCM CD4 % 26-64 22.3
Lenfosit sayvisi 650-2800 2600 TEM CD4 % 5-30 27.1
CD3 (cells/ul) 700-2100 2288 TEMRA CD4 % 0-4 0.57
CD4 (cells/ul) 300-1400 624 Naive CDS % 25-73 20.5
CDS (cells/nl) 200-900 1456 TCM CDS % 6-40 114
CD19 (cells/ul) 100-500 52 TEM CDS % 6-34 47.9
NK(cells/ul) 90- 600 234 TEMRA CDS % 5-33 20.01
Isohemaggliitinin 12 CD4+ T hiicrelerde 18-§.8 6.65
(CD45RO+CXCR5+) F1h
Tetanoz as: yvamty(IU/mL) | 0.1 Pozitif | TCR gamma/delta 1-11 135
(0-1.26) | (CD3+ T hiicrelerde)
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[Abstract:0273] [Bildiri: PS-104]

B Hiicre Lenfositozu Olan Bir Olguda CARD11 Gen Mutasyonu

Zuhal Karali, G_.C')zde Ozkan, Yasin Karali, Sara §ebnem Kilig
Bursa Uludag Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immiuinoloji Bilim Dali, Bursa

Giris: Caspase recruitment domain 11 protein (CARD11) genindeki germline heterozigot fonksiyon kazanimi
mutasyonlari BENTA hastaligi olarakta adlandirilan, konjenital B-hiicresi lenfoproliferatif bozuklugu ile iliskili
bir immun yetmezlige neden olur. Burada B hicre lenfositozu olan ve heterozigot CARD11 gen mutasyonu
saptanan olgu sunulmustur.

Olgu: 13 aylik erkek hasta splenomegali ve lenfadenopati nedeniyle tarafimiza refere edilmisti. Oz gecmis ve
soy gegmisinde 6zellik yoktu. Fizik muayenede; servikal, preaurikular ve oksipital bélgede multipl
lenfadenopati ve splenomegalisi vardi. Laboratuvarinda; Lékosit 9570 mm3, Absoll nétrofil sayisi 2600 mm3,
Absoll lenfosit sayisi 6470 mm3, HGB 9.4 g/I, PLT 162000 mm3 idi. Akut faz reaktanlar ve diger enfeksiy6z
parametreler negatif idi. Ig G 1570 mg/dl (605-1430), IgA 53 mg/dl (30-107), Ig M 51 mg/dl (66-228)idi.
Lenfosit alt gruplarinda CD3:%50.8, CD4:%13.1 CD8:%32.4 CD4/CD8:0.4 CD19:%41.9 CD3+CD4-CD8-
TCR% 2.9 olarak saptandi. Hastanin genetik analizinde CARD11 geninde ¢c.752T>C (p.Leu251Pro) heterozigot
varyant saptandi. Sirolimus tedavisi baslanilan ve 4 aydir takip edilen hastanin splenomegalisinde ve
lenfadenopatilerinde gerileme goralda.

Tartisma: BENTA hastaliginda yasamin ilk yilinda, splenomegali ve lenfadenopati ile iliskili masif B hticreli
lenfositoz vardir. Asiri B hiicresi birikimine ragmen, otoimm{nite belirtileri bliylk 6lgiide yoktur. Tedavide
enfeksiyonlara ve B hiicreli kanser gelisim belirtilerine karsi izlem temel yaklasimdir.

Anahtar Kelimeler: B hiicre lenfositozU, BENTA Hastaligi, CARD11 gen mutasyonu
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[Abstract:0274] [Bildiri: PS-105]

IPEX Sendromunda Derinlemesine Biyoinformatik Analizlerin Taniya Olan Katkisi

Ali Sahin?, Huseyn Babayev?, Feyza Bayram Catak3, Hayrunnisa Bekis Bozkurt*, Ezgi Yalgin Gingoren3, Melek
Yorgun Altinbas3, Mehmet Cihangir Catak3, Nurhan Kasap#*, Fatma Bal Cetinkaya*, Sevgi Bilgic Eltan3, Nalan
Yakici®, Ayca Kiykim8, Elif Karakog Aydiner3, Ahmet Ozen3, Safa Barig3

1Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi, 42250 Konya, Tlrkiye

2Swiss Institute of Allergy and Asthma Research (SIAF), University of Zurich, 7265 Davos, Switzerland
3Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Pediatrik Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, 34854
Istanbul, Tirkiye

4Istanbul Medeniyet Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Pediatrik Alerji ve immiinoloji Bilim Dall,
34720 Istanbul, Tirkiye

5Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Pediatrik Alerji ve Imminoloji Bilim Dali,
61080 Trabzon, Turkiye

6{stanbul Universitesi-Cerrahpasa Tip Fakdltesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Pediatrik Alerji ve Imminoloji Bilim
Dali, 34098 istanbul, Tirkiye

Giris: immindisregilasyon, poliendokrinopati, enteropati, X-linked (IPEX) sendromu nadir sistemik bir
otoimmun hastaliktir. IPEX sendromuna forkhead-box protein-3 (FOXP3) geninde meydana gelen varyantlar
sebep olmaktadir. FOXP3 geninde olusabilecek herhangi bir varyant regtlatuar T hicrelerinin fonksiyonunu
etkileyerek self toleransin kaybolmasina sebep olmaktadir.

Amag: IPEX sendromuna sebep olan FOXP3 geninde saptanan varyantlarin diger primatlar ile olan
benzerliginin dederlendirilmesinin, AlphaFold'dan elde edilen FOXP3 proteininin Gglncul yapisi (zerinde
mutasyonlarin modellenmesinin ve Combined Annotation Dependent Depletion (CADD) skorlarinin analizini
gercgeklestirdik. VUS olarak siniflandirilan varyantlarin tespiti amaci ile mevcut varyantlarin CADD skorlari baz
alinarak makine 6grenmesi algoritmasi gelistirdik.

Materyal-Metod: Primatlarin FOXP3 proteininin aminoasit sekanslari Ensembl veritabanindan elde edip
JalView platformunda ClustalQ algoritmasini kullanarak alignment yapip consensus degerlerini hesapladik.
AlphaFold veritabanindan elde edilen FOXP3 protein yapisini kullanarak Chimera 1.15 aracinda saptanan
varyantlarin modellemesini sagladik. Varyantlarin protein yapisinda olusturdugu fizikokimyasal etkiyi tahmin
etmek icin DynaMut2 aracini kullandik. CADD skorlarinin hesaplanmasini CADD calculator kullanarak
gergeklestirdik. Makine 6grenmesi algoritmasinin gergeklestirilmesi icin multi-class formulasyonlar kullandik.
Bulgular: p.Arg347His, p.Cys169Tyr, p.Glu251del, p.Arg397GIn, p.Phe373Ala ve p.Lys200del varyantlarinin
Uguncul protein yapisi lzerinde lokalizasyonunu belirterek modellemeyi gergeklestirdik. JalView platformunda
yaptigimiz analizler ile varyantlarin p.Phe373Ala varyanti harici tim primatlarda %100 oraninda korundugunu
ve p.Phe373Ala varyantinin da primatlarda %96 oraninda korundugunu hesapladik. DynaMut2 aracinda
yaptigimiz serbest enerji degisim (AAG) hesaplamasi sonucunda saptanan alti varyantin da protein yapisini
destabilize ettigini analiz ettik.

Sonug: Sonug olarak, biyoinformatik analizler, IPEX sendromunun molekiler mekanizmalarini anlamak ve
hastaligin tedavisine yonelik yeni yaklasimlar gelistirmek igcin 6nemli araglardir.

Anahtar Kelimeler: IPEX Sendromu, Biyoinformatik Analizler, Makine Ogrenmesi
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MIS-C Tanisi Alan Hastalarda Serum Immunglobulin Diizeylerinin Degerlendirilmesi

Ayse Siimeyra Engin?, Ozge Metin Akcan2, Mehmet Burhan Oflaz3, Ismail Reisli*

INecmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi Anabilim Dali,Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Enfeksiyon Hastaliklar Bilim Dali,Konya
3Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Kardiyoloji Bilim Dall

4Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji ve immiinoloji Bilim Dali

Giris:

MIS-C, 0-21 yas araligindaki bireylerde gecirilmis veya yeni gegirilmekte olan SARS-CoV-2 enfeksiyonuna
bagli; ates, inflamasyonun laboratuvar bulgularinin bulundugu, hastaneye yatis gerektiren klinik semptomlarin
varlidiyla birlikte en az iki destekleyici sistem tutulumu (kardiyovaskuler, solunum, triner, nérolojik,
hematolojik, gastrointestinal sistem, cilt bulgulan) eslik eden immunolojik bir reaksiyondur. Bu sunumda
klinigimize bagvuran ve MIS-C tanisi alan 43 hastada serum immungloblilin diizeyleri dederlendirilmistir.

Olgu:.

Hastanemize Eylul 2020-Mart 2022 tarihleri arasinda basvuran, 0-18 yas araliginda olup MIS-C tani kriterlerini
sadlayan hastalar arasindan secilen, immunglobulin replasman tedavisi almamisken serum Immunglobulin
dlizeyleri 6lgltilen 43 olgu degderlendirildi. Olgularin 27 (%62)’sinde lig ana immunglobulinden birinin seviyesi
dusik bulundu. Olgulardan 10’'unda (%23) Ig G, 2'sinde (%4) Ig G ve Ig A, 3’lUnde (%6) Ig A ve Ig M, 1’inde
(%2) Ig G ve Ig M, 2’sinde (%4) ise Ig G, Ig A ve Ig M seviyeleri yasa gére olmasi gereken dederden disukti.
Olgularin 6'sinda (%13) sadece Ig A, 8'inde (%18) sadece Ig M dusukligl saptandi. Ig G dlzeyi distk
saptanan 10 olgunun 8’inde (%80) ve sadece Ig G dislik olan 5 olgunun 3‘Unde (%60), sadece Ig A
diistkligu olan 6 olgunun 4’inde (%66), sadece Ig M dlistikligi olan 8 hastanin 6’sinda (%75) lenfopeni eglik
ederken, 16 olguda IgE seviyesi yuksek bulundu.

Tartisma:

Olgularimizda gézlenen immiinglobulin distklikleri, immun disreglilasyon ve MIS-C arasindaki baglantiyi
desteklemektedir. MIS-C tanisi alan olgular tedavi éncesi immunolojik bakis agisini da igeren butincul bir
yaklasimla degerlendirilmeli, gerekli gorildigunde ileri tetkikler planlanmalidir.

Anahtar Kelimeler: MIS-C, immunglobulin, immun disregllasyon

[Abstract:0276] [Bildiri: PS-107]

ilk Pnémonide Saptanan Agamaglobulinemi

Emine Gilfem Anag Cakalci®, Hilal Unsal?, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz?
Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk _Sag";llcjl ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immunoloji Bilim Dali, Ankara

GIRIS: Agamaglobulinemi periferik kanda B lenfositlerin yoklugu veya gok diisiik olmasi, Ig diizeylerinde
dusiuklik ve tekrarlayan enfeksiyonlar ile karakterize hastaliklari tanimlar.

Olgu: 2 ay 25 gunlik kiz hasta solunum yetmezligi nedeniyle gocuk acile basvurdu. Soy gegmisinde akrabalik
olmayan, muayenede bilateral ral duyulan ve retraksiyonu olan hasta pnémoni olarak dederlendirildi.
Antibiyoterapi baslandi, 6 giin yliksek akimli nazal oksijen destegi aldi. 2 ginli yodun bakimda olmak lizere
toplamda 9 giin hastanede yatirilarak tedavi edildi. izlemde hayatin erken déneminde agir enfeksiyon
nedeniyle hastaneye yatisi oldugu igin génderilen bazal immiinolojik tetkiklerinde lenfositopeni, IgA <6,67
mg/dl, IgG <33,3 mg/dl, lenfosit subsetlerinde CD3 diistkligu saptandi. (Tablol) Takipte yapilan T hicre
paneli: Naive T hicre yiksek; santral memory T hiicre, efektér memory T hicre disik; B hicre paneli:
Memory B hicre, switch memory B hiicre, marjinal zone B hiicre, plazmablast B hiicre dusik, naive B hiicre
yuksek olarak sonuclandi. (Tablo 1) T ve B hiicre alt grubunda belirgin disutklikler olmasi nedeni ile hastanin
atipik kombine immin yetmezlik olabilecegi diistintildii. Lenfosit aktivasyonu sonucu normaldi. Hastaya 3
haftada bir almak tzere IVIG, her giin almak Uzere flukonazol, trimetoprim ve silfametoksazol profilaksisi
baslandi. Hasta izlemde tekrar enfeksiyon gecirmedi. Ilerleyen dénemde hastadan WES analizi yapiimasi
agisindan dederlendirilmesi planlandi.

Sonug: Olguda anlatilan hasta da g6z 6nline alinarak hayatin erken dénemlerinde hastaneye, 6zellikle yogun
bakima yatis gerektiren agir enfeksiyon durumlarinda hastalarin bazal immunolojik tetkiklerine bakilmalidir.
Hastalarin erken teshis ve tedavisi ile enfeksiyona ikincil komplikasyonlarin gelismesi 6nlenebilir.

Anahtar Kelimeler: Agamaglobulinemi, IVIG, pnémoni
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Hastamin laboratuvar ozellikleri ( Tablo 1)

Hb (g/dI)

Lokosit (/ul )

Mutlak Notrofil Sayist (/ul )

Mutlak Lenfosit Sayis1 (/ul )

Mutlak Eozinofil Sayis1 (/ul )

Trombosit (/ul )

IgA (mg/dL)

IgG (mg/dL)

IgM (mg/dL)

Total IgE (Ul/ml)

CD3+

CD4+

CD8+

CD16+56+ (NK)

CD19+

B hiicre paneli

CD19+ Hiicre oran

CD20+ Hiicre oran

Memory B Hiicre (CD19+CD27+)

Switch Memory B hiicre (CD19+CD27+IGD)
Marjinal Zone B Hiicre (CD19+CD27+IGD+)
Naive B hiicre (CD19+CD27 1GD+)
Aktive B hiicre (CD19+CD38 CD21 LOW)
Plazmablast (CD19+CD38 HIGH IGM)

Transitional B Hiicre (CD19+CD38 HIGH IGM HIGH)

T hiicre paneli
CD4+ Hiicre Orant
Naive T Hiicre (CD4+CCR7+CD45RA+)

Santral Memory T hiicre (CD4+CCR7+CD45RA)
Efektor Memory T hiicre (CD4+CCR7 CD45RA)

Temra (CD4+CCR7 CD45RA+)
TREC (CD4+CD31+CD45RA+)

CD8+ Hiicre orani

9,5

4650

1780

2720

20

550.000
<6,67 (9-30)
<33,3 (376-685)
24.3 (36-77)
7,66

45 (53-84)
35 (35-64)
11 (12-28)

9 (04-18)

45 (06-32)

25%

25%

1,5% (3,2-12,4)
0,3 % (0,3-9,0)
1,2 % (2,5-8,7)
97,7 % (82,1-95,2)
1,2% (0,5-2,9)
0,3% (0,4-3,3)

9,7 % (4,3-43,9)

44 % (29-59)

90,4 % (57,1-84,9)
4.4 % (11,3-26,7)
3,7% (6,2-29,3)
1,6% (9,1-49,1)
68 % (64-94)

9 % (19-29)
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[Abstract:0277] [Bildiri: PS-108]

Selektif immiinglobulin A Eksikligi Olan Eriskin Hastalarin Yonetimi

Fevzi Demirel _
Gulhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Imminoloji ve Allerji Hastaliklar Klinigi

Amag: Selektif IgA (sIgA) eksikligi hastalarinin %65-70'i asemptomatiktir ve genellikle tesadlfen saptanir. Bu
calismanin amaci, bir eriskin immin yetmezlik merkezinde sIgA eksikligi tanisi ile takip edilen hastalarin klinik
seyirleri hakkinda bilgi saglamaktir.

Gereg-Yontem: Klinigimizde Ocak 2018 ve Ocak 2023 tarihleri arasinda sIgA eksikligi tanisi ile takip edilen 68
eriskin hastanin (19 ile 75 yas araliginda, 33 erkek ve 35 kadin ) kayitlari retrospektif olarak incelendi.
Hastalarin rutin tetkiklerinin yani sira immunglobulin dizeyleri (IgG, IgM, IgA, Total IgE, IgG alt gruplari) ve
lenfosit alt gruplarn (CD3, CD4, CD8, CD16, CD45, CD19, CD56) tetkikleri belirlendi.

Bulgular: Altmissekiz hastanin 33’ direk poliklinigimize basvuru yaparken; 35 hasta diger polikliniklerden
poliklinigimize yonlendirildi. Hastalar siklikla 6ksurik (23 hasta), bodaz agrisi (25 hasta) ve burun akintisi
(21hasta) sikayetleri ile poliklinigimize basvurdu. Bes hastada ise sikayet yokdu. Tetkikler sonucunda sIgA
eksikligine ilaveten 2 hastada IgG1 dusukligl, 3 hastada IgG2 dusukligl, 12 hastada IgG4 dusukligu ve 16
hastada CD19+B lenfosit ylizdesinde distiklik saptandi. Onbir hastaya profilaktik antibiyotik tedavisi baslandi.
sIgA eksikligi olan hastalarin 47’sine en az yilda bir defa olmak Uzere kontrole gelmesi 6nerilirken sikayetleri
yodun olan 21 hastaya 3-6 ay arasinda kontrole gelmesi 6nerildi. Takiplerde 7 hastanin IgA diizeylerinin
normallestigi gézlenirken 2 hastada yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY) gelistigi gdzlendi.

Sonug: Bazi (sIgA) eksikligi hastalan tekrarlayan enfeksiyonlar, otoimmun veya allerjik hastaliklar ile hekime
basvururlar. Bizim galismamizda bu oran %69,12'dir. sIgA eksikligi prognozu en iyi olan primer immun
yetmezlik hastaliidir ancak 6zellikle YDIY olmak tizere diger immiin yetmezliklere déniisme riski vardir ve bu
nedenle dizenli takip edilmelidirler.

Anahtar Kelimeler: Selektif IgA Eksikligi, Yaygin dedisken immin yetmezlik, Primer immun yetmezlik

[Abstract:0278] [Bildiri: PS-109]

C1q Eksikligi Olan Olgularin Klinik Ozelliklerinin Degerlendirilmesi

Sevda Titen Dal, Saliha Esenbogda, Deniz Cagdas
Hacettepe Universitesi Cocuk Immiinoloji Bilim Dali, Ankara, Turkiye

Giris

Klasik kompleman yolunun ilk bileseni olan kompleman C1q eksikligi, Gic C1q geninden (C1gA, C1gB ve C1qC)
birinde meydana gelen mutasyonlarin neden oldugu, kompleman sisteminin nadir goérilen bir kusurudur. Ciq
eksikliginde kapslillu bakteri enfeksiyonlarina yatkinlik artisi ve/veya otoimmiuin hastaliklarin cilt lezyonlar
gorilebilir. SLE gelisme insidansi %90°dir. C1q eksikligi olan iki olguya ait klinik bulgular sunulmustur.
Olgular

Olgu 1: 12 yasinda erkek hasta yizinde kizariklik, halsizlik, ates sikayeti ile basvurdu. Anne-babasi arasinda
akrabalik yoktu, babasinda SLE 6ykisi mevcuttu. Fizik muayenesinde yanaklarda eritemli cilt dékintisi
vardi. Tetkiklerinde I6kopeni, trombositopeni, kompleman diisikligl ve kemik iligi aspirasyonunda
hemofagositoz bulgulari olan hasta SLE'ye sekonder makrofaj aktivasyon sendromu (MAS) tanisi aldi. Dort kez
tekrarlayan MAS nedeniyle yapilan Tim Ekzom Dizileme (WES) sonucunda C1gA geninde homozigot mutasyon
saptandi. Taze Donmus Plazma (TDP) tedavisi baslandi.

Olgu 2: 11 yasinda erkek hasta halsizlik, istahsizlik, proksimal kas giigstizligu sikayetleri ile juvenil
dermatomiyozit tanisi aldi. Anne-babasi arasinda akrabalik yoktu. Fizik muayenesinde adiz iginde aftoz
lezyonlar vardi. 13, 15 ve 16 yaslarinda (g kez tekrarlayan MAS atadi oldu. WES analizi sonucunda C1gA
geninde birlesik heterozigot mutasyon saptandi. TDP tedavisi baslandi.

Sonug

Clq eksikliginde daha 6nce MAS tanimli olmamakla birlikte, ortaya gikan otoimmun hastalik tablosu MAS
ataklan igin kolaylastirici olabilir. Hastalarin MAS ataklarinin TDP tedavisi ile diizelmesi altta yatan Clq
eksikliginin klinik tablodan sorumlu oldugunu desteklemektedir ancak hastalik mekanizmasini agiklayacak
calismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: C1qg, Makrofaj Aktivasyon Sendromu, Taze donmus plazma
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Tablo 1. Hastalarin klinik ve laboratuvar ozellikleri

Cinsiyet/yas
Akrabalik
Semptom yast (y1l)
Tan1 yas1

Bagvuru sikayeti
Klinik bulgular

Laboratuvar
bulgular

Tedavi

Mutasyonlar

Olgu 1
Erkek / 17
yok

12

12

yiizde kizariklik, halsizlik, ates

yanaklarda eritemli cilt dokiintiisii

Lokosit (/ul ):2500
Mutlak Lenfosit Sayis1
(/ul):800

Mutlak Noétrofil Sayisi
(/ul): 1600

Trombosit (/ul ):56000
C3(mg/dL):11,2
(79-152)
C4(mg/dL):3,49
(16-38)

CH50 (U/ml): 6,2

TDP

C1gA geninde homozigot
mutasyon

Olgu 2

Erkek / 20

yok

11

11

halsizlik, istahsizlik, kas gii¢siizliigi

ag1z i¢inde aftoz lezyonlar

Lokosit(/ul ):2000
Mutlak Lenfosit Sayist
(/ul):1000

Mutlak Notrofil Sayisi
(/u1):900

Trombosit (/ul):175000
CH50 (U/ml):<3.00

TDP

C1gA geninde birlesik heterozigot
mutasyon
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[Abstract:0279] [Bildiri: PS-110]

Uluslararasi Gécmen, Miilteci ve Siginmaci Cocuklarda Saptanan Dogustan Immiinite
Kusurlari

Selma Alim Aydin!, Azize Pinar Metbulut!, Ilknur Kiilhas Celik3, Betiil Karaatmaca!, Ikbal Ok Bozkaya?, Ozlem
Arman Bilirt, Namik Yasar Ozbek2, Ayse Metin? _

!Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Hastanesi, Pediatrik Alerji ve Imminoloji Anabilim Dali..

2Saghk Bilimleri Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immuinoloji Anabilim
Dali

3Selguk Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Anabilim Dali.

OzET

GIRIS

Dodustan Immiinite Kusurlari(DiK), badisiklik sisteminin farkli yapitaslarinin islev ve olgunlagsmasindaki
kusurlarin neden oldugu heterojen genetik bozukluklardir. Diinya capindaki verilerde DIiK’lerin
epidemiyolojisinde cografi ve irksal farkliliklar vardir. Orta-dogu gibi akraba evliligi oraninin yiksek oldugu
nifuslardan yayinlanan veriler, DiK’lerin nadir olmadigini géstermektedir.Ulkemizde son verilere gére yaklasik
3.5 milyon Suriye'li ve 320bin diger uyruklardan siginmaci bulunmaktadir.

METOD

Ocak 2015-Mart 2021 tarihleri arasinda hastanemiz Cocuk Alerji-immiinoloji Béliimiine basvuran uluslararasi
gécmen, miilteci ve siinmaci ailelerin cocuklarindan;DiK tanisi alanlarin demografik, klinik ve labaratuar
ozellikleri hastane kayitlarindan retrospektif olarak tarandi.

BULGULAR

Basvuran toplam 335 yabanci uyruklu hastadan 49’u DIK tanisi aldi. Hastalarimizin ortanca basvuru yasi 29
ay(IQR 11,5-92) ve %57'si erkek(n:28/49), %42'si kiz(n:21/49) idi.

Ebeveyn akraba evliligi orani %77.6 ve bunlarin %92’sini 1.derece kuzen evlilikleri olusturmaktaydi.
Hastalarimizin %36.7'sinde(18/49)ailede DiK 6ykiisii, %26.5'inde(13/49) kardes 6lim dykiisi vardi.
Hastalarimizin yaklasik yarisi Suriye uyruklu(24/49), 15 hasta Irak, 5 hasta Afganistan, 3 hasta Azerbaycan, 1
hasta Filistin, 1 hasta Somali uyrukluydu.

Hastalarimizdan 13 hasta Fagositer Sistem Defektleri, 12 hasta Antikor Eksiklikleri, 10 hasta Immiin
Disregiilasyon Hastaliklari,7 hasta Agir Kombine Immiin Yetmezlikler,6 hasta Kombine Immiin Yetmezlikler ve
1 hasta da Dogal Immiinite Defekti tanilari aldilar.

Hastalarimizin %28.6'sina(14/49) HLA tam uyumlu donérlerden(7 kardes, 2 akraba, 2 akraba disi) KiT
yapildi.1 hastamizda engrafman olmadi,3 hastamizda ise GVHD gelisti.

TiUm hastalar igcinde hayatini kaybedenlerin orani %20.4(10/49) ve KiT olanlarda bu oran %35(5/14)
saptandi.

SONUC

Mlteci sorunu saglik sistemine getirdigi is ylki, maliyet ve toplum sagligina etkileri nedeniyle tlkemiz igin
oldukca dnemli bir konudur.DiK'lerin de miilteci ve siginmacilardaki kronik saglik sorunlarinin dnemli bir
kismini olusturdugu goralmastar.

Anahtar Kelimeler: cocuk, milteci, primer immun yetmezlik
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Tablo 1. Uluslararas1 Go¢cmen, Miilteci ve Siginmaci Cocuklarda Saptananan Dogustan

Immiinite Kusurlari
|

Tablo 1. Uluslararas) Gogmen, Millteci ve Siginmaci Cocuklarda Saptanapan. .|
Dozustan Inmmiinite Kusurlar

Dogustan [mymiinite Kusuru Dogustan immiinite Kusuru Hasta

Smufi sayist

Fagositer Sistem Defektleri | Kronik Granijlomatiiz Hastalik 6

Lokosit Adezyon Defekti 5

| Kostmapn Sendromu 1

Diger 1

Antikor Eksiklikleri Selektif IgA Fksikligi 6

Parsivel lg EKSKEE 3

Yaygin Degisken [mmiin Yetmezlik B

Immitn Distegiilasyon Hastaliklan 11-10 / IL-10 Res,B /TL-10 ResA 4
Eksiklifi

| Griscelli Sendromu 1

RASGRPI1 Eksikligi 2

LRBA Eksiklii 1

XIAP Eksikligi 1

2

1

2

Dier 2

Kombine Immiin yetmezlikler i ji ] 2

| Kabuki Sendromu 1

MHC-Class 2 Eksikligi 1

Diger 1

Dogal | e Defekien o s Vet T
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[Abstract:0280] [Bildiri: PS-164]

Exophilin-5'teki novel cerceve kaymasi patojenik mutasyonu, artmis tip iki yardima T
lenfosit yaniti ve azaltilmis NK hiicresi sitotoksik aktivitesi ile iliskilidir

Akif Tahiroglu?, Blisra Seniz Demir?, Hiseyin Avcilar3, Zehra Blsra Azizoglu3, Demet Kartal*, Serkan Belkaya?,
Alper Ozcan®, Christoph Klein?, Ahmet Eken?!, Ekrem Unal®

1Erciyes Universitesi, GENKOK Genom ve K&k Hiicre Arastirma Merkezi, Kayseri, Tiirkiye

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Kayseri, Tiirkiye

3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Immiinoloji Anabilim Dali, Kayseri, Tirkiye

4Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Dermatoloji Anabilim Dali, Kayseri, Tirkiye

5ihsan Dogramaci Bilkent Universitesi, Fen Fakiiltesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik Bliimii, Fen Fakdltesi,
Ankara, Tlrkiye

SErciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagdligi ve Hastaliklari Anabilim Dal Cocuk Hematoloji Anabilim Dali
Onkoloji & Hematopoietik Kdk Hiicre Nakli Unitesi, Kayseri, Tiirkiye

7Ludwig Maximillan Universite Hastanesi, Pediatri B6Iiimi, Dr. von Hauner Cocuk Hastanesi, Miinih, Almanya

Giris:

Monojenik bozukluklardan kaynaklanan primer immin yetmezlik (PID) sendromlar, hiperinflamatuar
durumlar, hemofagositik lenfohistiyositoz (HLH), gibi birgok klinik tablo gérilebilir. Exophilin-5 proteini, hiicre
ici vezikller tagimasinda ve eksozom salgisinin temel diizenleyicisi olan Rab27b efektdr protein ailesindendir..
EXPH5'in patojenik varyantlarinin konjenital epidermolizis billoza ile iliskili oldugu bilinmektedir. Glincel
calismalarda Exph5 defekti olan farelerin artmis brons duyarliliga sahip oldugu bildirilmesine ragmen,
EXPH5'in insanlardaki bagisiklik hticreleri tGzerindeki etkisi henliz arastirilmamistir.

Bu bildiride bulloz dermatik lezyonlar, gelisme geriligi, mikrosefali ve sik enfeksiyonlarla bagvuran, dusik IgG
ve sinirda mutlak NK sayisi ile bagvuran immun yetmezlik ayirici tanisi oldugundan slphelenilen bir hastayi
sunuyoruz. Tum ekzom dizileme sonucunda EXPH5 geninde yeni bir homozigot patojenik gergeve kaymasi
varyanti ¢.3287_3288del (p.Thr1096ArgFsTerl5) saptandi, Sanger dizileme testinde ise hasta ve ailesinde
dogrulandi. Hastanin in vitro tip 2 yardimci T hiicre polarizasyon deneylerinde, artmis Th2 yaniti ve CRTH2
ekspresyonu saptandi. Periferik kan da artmis tip 2 innate lenfosit hlicreler (ILC2) ve CRTH2 ekspresyonu
gosterildi. Ayrica, hastanin cilt lezyonlarindan alinan biyopsiden yapilan real-time PCR galismalari, ylksek IL4,
IL5 ve IL17 sitokinini ve azalmis FOXP3 ekspresyonunu ortaya koydu (resim1). Ek olarak, hastanin mutlak NK
hlcrelerinin sayisinin azaldigi ve periferik kan mononukler hiicrelerinin K562 miyelom hiicresine karsi diistk
sitotoksisite gosterdigi bulundu. Daha 6nce bildirilen kusurlu eksozom sekresyonu dogrultusunda, hastadan
tdretilen NK hcreleri, kontrollere kiyasla hlicre ici granzim-B'de artis gésterdi. Bu sonuglar, daha dénce
bildirilen Exph5 eksikligi olan farelerin sonuclarinin kismen artmis Th2 yanitini desteklemistir.

Bu veriler insanlarda ilk kez EXPH5 eksikliginin diizensiz Th2 yanitina yol agabilecedini ve NK Hiicre
Sitotoksisitesini dedistirebilecegini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: EXPH5, Rab27, NK sitotoksisitesi, tip 2 yardimci T lenfosit

Resim 1
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Hastann cilt lezyonlarinda yiiksek IL4, IL17A, IL6 ekspresyonu saptandi
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[Abstract:0281] [Bildiri: PS-111]

Yeni Tanimlanan Bir Rac2 Mutasyonu P.Y64H Fonksiyon Kazanimina Yol Agmakta Olup
Lenfopeni Ve Lokopeni Ile Iliskilidir

Yesim Haliloglul, Laurent Boyer3, Anne Doye3, Veysel Gok*, Atil Bisgin®, Alper Ozcan®, Halit Canatan!, Musa
Karakiik¢i’, Ahmet Eken?, Chantal Lagresle Peyrou8, Ekrem Unal?

1Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Kayseri, Tirkiye

2Betlil Ziya Eren Genom ve K&k Hicre Merkezi, Kayseri, Turkiye

3Université Cote d'Azur, INSERM, C3M, Team Microbial Toxins in Host-Pathogen Interactions, Nice, France
4Kayseri Sehir Hastanesi Pediatrik Hematoloji ve Onkoloji, Kayseri

5Cukurova Universitesi Tibbi Genetik Anabilim Dali, Adana

6Erciyes Universitesi Cocuk Sagligi Hastaliklari, Pediatrik Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, Kayseri

7KANKA Cocuk Hematoloji/Onkoloji ve Kemik iligi Nakli Hastanesi

8Imagine Institut UMR1163. CIC biothérapie

Ras ile iligkili C3 botulinum toksini substrati 2 (RAC2), kliclik bir GTP baglayici protein olup, dominant negatif,
resesif ve dominant aktive edici RAC2 mutasyonlari, gesitli immin yetmezlik fenotipleri ile literatlirde
tanimlanmistir. Bu galismada, RAC2 geninde hastamizdaki sitopeniyi potansiyel olarak agiklayabilecek yeni bir
patojenik yanlis anlamli bir mutasyon tanimladik.

7 yasinda, 30 kg hasta, devam eden lenfopeni nedeniyle Cocuk Hematoloji poliklinigine sevk edildi. Tibbi
gecmisinde ates veya hastaneye yatis gerektiren enfeksiyon 6yklist yoktu. Folik asit dederi dlislik saptanan
hastaya folik asit tedavisi ve trimetoprim-sulfametaksazol proflaksisi baslandi. TCRab+ T hicreleri
kapilamasinda CD4+/CD8+ T hiicre orani 38/58 olarak 6lglildi. Miyeloid seri, olgun ve geng <%1 blastik
hicrelerden olusuyordu. Tum ekzom dizileme tesitinde hastada RAC2 geninde de nova c.190T>C'de p.Y64H
heterozigot yeni bir nokta mutasyonu saptandi.

Dedisen rezidlnun birkacg tirde korundudu, potansiyel bir fosforilasyon rezidisU tirozinin histidin ile degistigi
dederlendirildi. Enzimatik analizler, RAC2 aktivitesinde bir fonksiyon artisi “Gain of Function” (GOF) ortaya
cikardi; ve hastanin noétrofilleri daha 6nce bildirildigi gibi bliylik vakuoller iceriyordu. Hasta devam eden
lenfopeni, azalmis CD3+, CD4+, FOXP3+ T hiicre mutlak sayilarina sahipti. Treg frekansi ise normaldi. T
hiicreleri proliferasyon kusuru gosterdi. Kék hiicrelerden in vitro farklilasma deneyleri, yliksek 6lim orani
gosterdi. Bununla birlikte, kemik iligi kok hticrelerinin promyeloblastlar ve pro-eritroblastlar arttikga,
yavaslamis bir miyeloid ve eritroid farklilasmasi gosterdigi gortldi. B hiicresi progenitorii ve olgun B hiicresine
dogru ise artan bir hematopoez izlendi.

Toplu olarak bu veriler, RAC2'nin p.Y64H varyantinin bir GOF mutasyonu oldugunu ve bunun mevcut hastada
saptanan lenfopeni ve I6kopeniyi agiklayabilecedini disindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: RAC2, Notrofil, Lenfopeni, Lokopeni, T hlicre
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[Abstract:0283] [Bildiri: PS-112]

Nadir bir birliktelik: Friedreich ataksisi ve Immiin Yetmezlik

Demet Hafizoglu?, Arzu Ekici?, Bilgen Isik3

1D6rtgelik Cocuk Hastanesi, Cocuk Allerji imminoloji, Bursa
2Y{jksek Ihtisas Hastanesi, Cocuk Né&rolji, Bursa

3Yiiksek Ihtisas Hastanesi, Cocuk Hematoloji Onkoloji, Bursa
4Sehir Hastanesi Genetik, Bursa

Giris: Otozomal resesif gegisli nérodejeneratif bir hastalik olan Friedreich ataksisi (FA), kromozom 9’da
bulunan frataksin genindeki mutasyon sonucu ortaya ¢ikar. Hastaligin klinik bulgulari, 25 yasindan 6nce
baslangic gbsteren ilerleyici ataksi, gugsuzlik, ayakta vibrasyon ve pozisyon duyular kaybi, alt ekstremitede
refleks kaybi, dizartridir. Klinik tabloya hipertrofik kardiyomiyopati, skolyoz, glukoz intoleransi ve diyabet eslik
edebilir.

Olgu: Tekrarlayan otit 6ykisu olan 16 yasindaki kiz hasta, servikal LAP ve organomegali nedeniyle dis
merkeze basvurdudu, lenfomadan stiphelenildigi, biyopsisinde malignite saptanmadigi 6grenildi. Bronkoskopik
incelemesinde, tiiberkiloz agisindan yapilan tetkik ve kiltilrleri negatif saptanmis. Serum immiuinglobulin
dlizeyleri yasina gére 2 SD’nin altinda, antikor yaniti negatif, lenfosit alt gruplar degerlendirmesinde CD19 B
hiicre orani %2 ve hafiza B hlicre orani <%1 olarak saptanmasi lizerine immun yetmezlik disintlerek IVIG
tedavisi baslanmis. Fizik muayenesinde, derin tendon refleksleri (DTR) azalmis, Babinki pozitifti. Ataksik
yurlyusu, dizartri, dissiadokinezisi, dismetrisi, splenomegalisi mevcuttu. Mevcut bulgulari ile geg baslangigh
kombine immin yetmezlik ve lenfoproliferasyonla giden immin yetmezlik agisindan genetik tetkikleri
gonderildi. Ug haftada bir 600 mg/kg/giin IVIG, profilaktik antibiyotik ve antioksidan tedavi baslandi. Ataksi ve
eslik eden diger norolojik bulgulariyla FA distnilerek gonderilen genetik incelemesinde FXN geni GAA Ucl{
tekrar sayisi analizinde her iki allellde 200 (zeri tekrar sayisi tespit edildi. FA tanisi konulan hastaya coenzim
Q10 baglandi. WES incelemesinde primer immun yetmezlikle ilgili bir gen saptanmadi.

Sonug: Literatlirde FA hastalarinda IgG alt sinif eksikligi daha 6nce bildirilmistir. Ancak FA ve immun yetmezlik
birlikteligi bildirilmemistir. Ataksisi ve immun yetmezligi olan hastalarda FA'nin da akla getirilmesi gerektigini
vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: Friedreich ataksisi, hipogamaglobulinemi, immun yetmezlik

[Abstract:0285] [Bildiri: PS-113]

Otoimmiinitenin Rapamisin ve Rituksimab ile Kontrol Altina Alindig:1 GIMAP5 Eksikligi
Olgusu

Ridvan Selen!, Hande Yiiksel Bulut!, Aysel Unliisoy Aksu?, Silvia Vilarinho3, Figen Dogu?, Caner Aytekin?,
Aydan ikinciogullan*

1Dr. Sami Ulus Cocuk Saghgi E§itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Imminoloji-Allerji B6limii, Ankara
2Dr. Sami Ulus Cocuk Saglidi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji BolimUi, Ankara
3Departments of Pathology, Yale School of Medicine, New Haven, CT, USA

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immuiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

Giris:

GIMAPS baslica T ve NK hiicreler ile endotel hiicrelerinde eksprese edilen kliclik bir GTPaz'dir. GIMAP5S
eksikliginin hiicrelerde seramid birikimine yol agarak lenfosit ve karaciger endotel hiicrelerinde fonksiyon
bozukluguna neden oldugu gosterilmistir. Otozomal-resesif kalitim gésteren GIMAPS eksikliginde lenfopeni,
trombositopeni, lenfoproliferasyon, otoimmiin hastaliklar, kronik karaciger hastaligi ve portal-hipertansiyon
goriulir. Burada hepatosplenomegali, kronik karaciger hastaldi, goklu otoimmuniteyle seyreden bir olgu
sunulmustur.

160



KLINIK iIMMUNOLOJ]

.KONGRESI

Olgu:

Kronik karaciger hastalidi, portal-hipertansiyon, 6zofagus varisi, Hasimato tiroiditi nedeniyle izlenen 5-
yasindaki erkek hasta pansitopeni ve hepatoseplenomegali nedeniyle danisildi. Enfeksiyon hastahdi oykisu
olamayan hastanin anne-babasi akrabaydi. Fizik muayenesinde bliyiime geriligi, hepatomegali ve inguinal
bélgeye kadar uzanan splenomegali (sekli 1). saptandi. Immiinolojik incelemelerinde lenfopeni, aralikl
noétropeni, trombositopeni ve IgM disukliga saptandi, diger testleri normaldi (tablo 1). Hasta 8-yasinda sarilik
ve karin sisligi yakinmasiyla basvurdu. Hastaya coombs (+) hemolitik anemi tanisiyla kortikosteroid ve IVIG
baslandi. Bu tedaviyle hemoliz kontrol altina alinmadi ve tedaviye rapamisin eklendi. Hiperglisemi gelisen
hastada anti-GAD ile adacik hiicre antikorlar pozitif saptandi ve tip-1DM tanisi konuldu. Rapamisin ve
kortikosteroid tedavisi ile hemolitik anemi kontrol altina alindi. Bu slirede kortikosteroid yan etkileriyle, CMV
ve EBV viremisi gelisti. Kortikosteroid dozu azaltilinca hemolitik anemi tekrarladi ve tedaviye rituksimab
eklendi. Rapamisin ve rituksimab tedavisiyle hemolitik anemi kontrol altina alindi, kortikosteroid kesilebildi,
EBV-viremisi ve asikar diyabet dlzeldi. WES analizinde GIMAP5 geninde homozigot patojenik missens
mutasyon saptandi. Doku gruplari uygun verici bulunamadigi icin hematopoetik kok hiicre nakli (HKHN)
yapilamadi. Iki yildir rapamisin ve IVIG tedavisiyle izlenen hastada trombositopeni, nétropeni, lenfopeni ve
kugllmekle birlikte splenomegali devam etti. Genel durumu iyi seyreden hastanin vicut agirligi ve boy
artisinda dizelme goézlendi, hemolitik anemi tekrarlamadi, yeni bir otoimmuin hastalik gelismedi.

Sonug:
GIMAP5-eksikligi kronik karaciger hastaliiyla seyreden immundisreglilasyon hastalididir. GIMAP5-eksikliginde
otoimmuniteyi kontrol altina almak igin rapamisin ve rituksimab birlikte kullanilabilir.

Anahtar Kelimeler: GIMAP5 eksikligi, otoimm{inite, rapamisin, rituksimab
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Tablo 1. Hastanin laboratuvar bulgulan
Hasta (5 yas) Normal

Hb (g/dI) 116 12-14
Lokosit (mm3) 2,630 4,500-13,500
Noétrofil (mm3) 1,310 1,500-8,000
Lenfosit (mm3) 1,100 1,500-6,500
Eozinofil (mm3) 50 100-300
Monosit (mm3) 100 300-700
PLT (mm3) 118,000 150,000-450,000
1gG (mg/dl) 928 776-1,195
IgA (mg/dl) 63 54-129

IgM (mg/dl) 10 65-146

IgE (1U/ml) 33 <100
Izohemaglutininler Anti B 1/32 >1/8
AntiHBs +)

Total pnomokok IgG (mg/L) 31 >3.3

Difteri antikoru (IU/mL) 0,14 >0.1

Polio antikorlar Egéll//]gf >1/8
CD3+CD16-56- (%) 68 55-79
CD3+CD4+ (%) 45 26-49
CD3+CD8+ (%) 18 9-35
CD3-CD16+56+ (%) 6 5-28
CD19+ (%) 26 11-31
CD4+CD45RA+ (%) 24 20-41
CD4+CD45R0O+ (%) 14 8-42
HLA-DR+ (%) 17 18-38

TCR gama/delta (%) 11
CD4+CD45RA+CD31+(%)(RTE) 50 >40

TCR o/B+CD4-CD8- (%) 0.8 <25
Lenfosit aktivasyonu (PHA)

CD3+CD25+ (%) 90 43-97
CD3+CD69+ (%) 90 45-100
Lenfosit aktivasyonu (anti-CD3)

CD4+CD25+ (%) 62

CD4+CD69+ (%) 63

IgM-CD27+1gD- (%) 6.8 6.5-29.2
IgM+CD27+IgD+ (%) 2.9 7.2-30.8
CD38Low CD21Low (%) 4.4 1.1-6.9
DHR test Normal

CH50 Normal

162



KLINIK iIMMUNOLOJ]

.KONGRESI

[Abstract:0286] [Bildiri: PS-165]

Insanda Dogustan Immiinite Kusuruna Neden Olan Nadir Bir AIOLOS Varyanti

Oner Ozdemir, Ummugilstim Dikici _ _
Sakarya Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Allerji-Immuinoloji Bilim Dali, Istanbul

Giris-Amag: AIOLOS, IKZF3 tarafindan kodlanir ve IKAROS c¢inko parmak (IKZF) transkripsiyon faktori
ailesinin bir tyesidir. AIOLOS'un ikinci ginko parmadindaki heterozigot missense (islev kaybi) varyantlarinin,
dogustan badisiklik kusurlar (IEI) olan hastalarin ailelerinde yakin zamanda bulundugu bildirilmistir.

Vaka: Hastamiz M.B., 33 yasinda erkek (dogum tarihi: 18.10.1989), ilk olarak 10 aylikken ates ve bronsit
sikayetleri baslamis. Mevsim degisikligine bakmaksizin ates ve bronsit nedeniyle defalarca hastaneye kaldirildi.
Kasim 1996'da (7 yasinda) sol akciger alt lobunda atelektazi saptandi ve ardindan tim akciger havalanmasi
azaldi. Aralik ayinda bronkoskopi yapildi ve yabanci cisim bulunamadi. Bronkoskopi 6ncesi alinan kanda HBsAg
pozitifligi saptandi. Hepatit-B tedavisi baslandi ve yaklasik 2 yil stirdl. Ayrica 1997 yili Ocak ayinda verem
tedavisine baslanmis ve uzun siire verem tedavisi gérmis olan anneannesinden verem hastaligina yakalandigi
igin 2 yil sirmuastur. Mart 1997'de atesi ylkseldi. Balgam kultirinde psddomonas Uremesi oldu. Pseudomonas
tedavisi sirasinda ciddi bir kizamik enfeksiyonu gecirdi. Kizamik tedavisi bitince evine taburcu edildi ve evde
hafif bir klinikte sugicedi gecirdi. Floresansla aktive edilen hiicre siralama (FACS) analizi, hastanin lenfosit alt
kiimelerinin AIOLOS eksikligi ile uyumlu oldugunu, ancak aile lGyelerinde AIOLOS eksikligi olmadigini gésterdi.
Hastamizdan gonderilen genetik panelde IKZF3 genindeki missense c.479A>G (p.Asn160Ser) varyantinin
heterozigot oldugu gorulda.

Sonug: AIOLOS, insan adaptif immiin yetmezliginde hastaliga neden olan yeni bir gendir.

Anahtar Kelimeler: insanda Dogustan immuinite Kusuru, AIOLOS Varyanti, IKZF3
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[Abstract:0109] [Bildiri: SS-001]

Yaygin degisken immiin yetmezlik (CVID)' li hastalarda switched memory B hiicre
diizeyleri ile otoimmiinite iliskisi

Fatma Arzu Akkus, Fatih Colkesen, Sevket Arslan _ _
Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Faklltesi, I¢ Hastaliklari AD, Imm{unoloji ve Alerji Hastaliklar BD,
Konya

Giris-Amac: Yaygin dedisken immun yetmezlik (CVID), dedisken klinik bulgular ile karakterize olan ve en
yaygin goérilen semptomatik primer immun yetmezlik tablosudur. Hastalarda enfeksiyonlar, otoimmin ve
inflamatuar bozukluklar ile maligniteler de gézlenebilmektedir. Bu calismanin amaci, CVID hastalarinda
gbzlenen otoimmin bozukluklar ile switched memory B hiicre dlizeyleri arasindaki iliskiyi arastirmaktir.
Yéntem: Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Eriskin immiinoloji ve Alerji Kliniginde 2015-
2022 yillari arasinda CVID tanisi almis ve dlzenli klinik takiplerine devam eden hastalarin klinik verileri hasta
dosyalarindan elde edildi.

Bulgular: Calismaya 75 CVID hastasi dahil edildi. Hastalarin medyan yaslari 41 (22-77) idi ve %45’'i (n=34)
kadindi. Hastalarin 45'inde (%60) en az bir otoimmun hastalik tespit edildi. Hastalarda, otoimmun sitopeniler
(%37.3), romatolojik hastaliklar (%9.3), lenfoma (%9.3), otoimmin tiroidit (%6.7), otoimmn hepatit (%4),
inflamatuar barsak hastaligi (%2.7), granlilomato6z lenfositik interstisyel akciger hastaligi (GLILID) (%?2.7),
alopesi totalis (%1.3), multiple skleroz (%1.3) tespit edilen otoimmun hastaliklardi. Otoimmdunitesi olan CVID
hastalarinin switched memory B dlizeyleri, otoimminitesi olmayan CVID hastalarinin switched memory B
dizeylerine gére daha distk olarak bulunmustur (p=0.026) (Tablo 1). Lojistik regresyon analizine gore
switched memory B hticre dizeyleri diistik olan CVID hastalarinda otoimmun hastalik gelisim riskinin 4 kat
arttigi belirlenmistir (OR: 4.000, %95 CI: 1.439- 11.122; p=0.008).

Sonug: Bu calismada, CVID hastalarinda switched memory B hiicre diizeyi distukliginin otoimmun hastalik
gelisimi agisindan bagimsiz bir risk faktorl olabilecegini tespit ettik. CVID gibi reklirren enfeksiyonlar disinda
otoimm{in hastaliklarin da siklikla g6zlenebildigi bir kondisyonda, switched memory B hiicre dlizeylerinin erken
dénemlerde tespit edilmesi, bu hastalarda otoimmin hastaliklara sekonder gelisebilecek morbidite ve
mortalite insidansinin disirilmesinde etkili olabilecektir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin degisken immin yetmezlik, Otoimmuinite, Switched memory B

Otoimmiinitesi olan ve olmayan CVID hastalarinin verilerinin karsilastirilmasi

Otoimmiinite var (n=45) Otoimmiinite yok (n=30) P degeri*

Yas 37 (29-53) 42 (30-47) 0.697
Hemoglobin (g/dL) 11 (10-12) 13 (12-14) 0.008
Nétrofil (103/mL) 3200 (1880-4440) 4400 (3430-5435) 0.010
Lenfosit (103 /mL) 1220 (765-2185) 1750 (1273-2325) 0.138
Platelet (103/L) 194 (95-242) 238(176-288) 0.012
19G (mg/dL) 368 (160-540) 338 (145-524) 0.596
IgM (mg/dL) 34 (18-53) 20 (18-46) 0.414
IgA (mg/dL) 25 (12-61) 26 (23-102) 0.269
IgE (1U/ml) 17 (9-19) 18 (17-19) 0.397
CD3+ (%) 80 (73-88) 75 (64-80) 0.020
CD3+CD4+ (%) 34 (24-45) 40 (32-50) 0.208
CD3+CD8+ (%) 40 (33-55) 30 (23-36) 0.021
CD19+ B hiicre (%) 5 (1-12) 8 (3-14) 0.168
CD16/56 (NK) (%) 6 (3-11) 8 (4-18) 0.085
Switched memory (%) 2 (1-6) 8 (1-15) 0.026
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[Abstract:0112] [Bildiri: SS-002]

Primer immun yetmezligi olan ¢cocuklarda gelisen malignite ve lenfoproliferasyonlar

Ozge Tiirkyilmaz Ucar, Sibel Kaplan Sarikavak, Selami Ulas, Isilay Turan, Sezin Naiboglu, Serdar Al, Ilke
Yildirm, Giilsah Kalay, Nermin Kapgi, Pinar Gékmirza Ozdemir, Halil Celiksoy, Cigdem Aydodmus

Saghk Bilimleri Universitesi Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Alerji ve immunoloji
Klinigi,istanbul, Turkiye

GIRIS: Primer immiin yetmezlikler (PIY) cogunun otozomal resesif olarak kalitildigi nadir genetik bozukluk
grubudur.Bu nedenle hastalik sikhidi farkli poptilasyonlar arasinda akrabalik oranina gore dedismekle birlikte
hastalik sikligi tilkemizde 30.5/100.000 olarak bildiriimektedir.PIY tekrarlayan enfeksiyon, malignite, alerji ve
otoimmuniteye yatkinlik yaratan heterojen bir hastalik spektrumunu temsil eder.Malignite, hastalarda
enfeksiyonlardan sonra ikinci en yaygin 6lim nedenidir. PIY’e eslik eden maligniteler Gizerine yapilan
calismalarin sikhdi artmis olsa da, neoplastik olmayan lenfoproliferasyonu olan vakalari inceleyen gok az
calisma vardir.Biz sunumumuzda immuin yetmezlikli hastalarda karsilastigimiz lenfoproliferasyonu ve malignite
tiplerini sunmay! amacgladik.

Materyal-Metod: Basaksehir Cam ve Sakura sehir hastanesinde malignite veya neoplastik olmayan
lenfoproliferasyon gelisen 15 PIY hastasi calismaya dahil edildi.Hastalarin demografik, klinik ézellikleri ve
prognozlari degerlendirildi.

Bulgular: PIY tanisinda ortalama yas 11,5 + 4,5 idi ve erkek gocuklarda sikhdi %60 ile daha yiiksek saptandi.
Hastalarin sekizinde immdun disregilasyon (MAGT1, NFAT, ITK, STX11, PIK3R1, MUNC, LRBA), besinde DNA
onarim defekti ile kombine immin yetmezlik (ataksi-telanjiektazi) (AT), birinde fagositik hastalik (kronik
granlilomat6z hastalik) ve bir hastada antikor eksikligi (E47) vardi.Hastalarin Dokuzunda (%60,0) lenfoma,
ikisinde (%13,3) lenfoblastik I6semi saptandi.Lenfomali bir hastada rabdomiyom da mevcuttu. Yedi (%46,6)
hastada lenfoproliferasyon vardi ve (ig tanesi izleminde malignite gelistirdi. Maligniteli 11 hasta kemoterapi
aldi ve 5'ine KIT yapildi.NFAT ve E47 eksikligi tanisi alan iki hastada sadece lenfoproliferasyon vardi, bu
hastalara rituksimab tedavisi uygulandi ve kemik iligi nakli yapildi.Tedavilere ragmen (¢ hastada eksitus
gorulda.

Sonug: Immiin yetmezlikli hastalarda malignite riskinin yiiksek olmasi yasam beklentisini olumsuz
etkileyebilmektedir.Neoplastik olmayan lenfoproliferatif hastalik varliginda tani zor olabilir.Malign
transformasyona yatkinhdin multidisipliner bir yaklasimla belirlenmesi sayesinde,erken teshis hastalarin
hayatini kurtarabilir.

Anahtar Kelimeler: primer immun yetmezlik, malignite, lenfoproliferasyon, EBV
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Malignite ve lenfoproliferasyonu olan PIY hastalarimin demografik 6zellikleri, tedavi
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[Abstract:0117] [Bildiri: SS-003]

Primer Immiin Yetmezliklerde Yeni Nesil Dizileme ile Tani: Can Sucak Lab Deneyimi

Canberk ipsir!, Umran Aba!, Melisa Kaya!, Damla Pehlivan?!, Ceren Bozkurt!, Sidem Tekeoglu!, Pid
Konsorsiyumu?, Baran Erman?

1Hacettepe Universitesi Can Sucak Laboratuvari

2Diger

Giris

Primer immiin yetmezlikler (P1Y) immiin sistemin gelisimi ya da fonksiyonunda gérev yapan proteinleri
kodlayan genlerdeki mutasyonlar sonucu ortaya ¢ikan heterojen bir hastalik grubudur. Bu hastalarda en sik
gériilen fenotipik bulgular enfeksiyonlar, kanser, otoimmiinite ve alerjidir. PIY’lerin bircogu monogenik
hastaliklardir ve giiniimiize kadar yaklasik 500 gende PiY’lere neden olan mutasyonlar tanimlanmigtir. Fakat
bu sayinin en azindan 3000 gen olacadi duslnllmektedir ve bu genlerin tanimlanmasi bu hastaliklarin teshisi
ve tedavisi yoninden énem tasimaktadir.

Yéntem ve Hastalar:

Calismaya Ulkemizin farkli klinik immunoloji merkezlerinden klinik olarak immn yetmezlik tanisi almis 239
hasta dahil edilmistir. Hastalarda immin yetmezlige neden olan genetik etken yeni nesil dizileme (ekzom
dizileme) yontemi ile arastirilmistir.

Bulgular:

Calismaya dahil edilen 239 hastada genel tani orani %42 (99/239)'dir. Bu oran agir kombine immun
yetmezliklerde %100 iken kombine immiin yetmezliklerde %35, antikor eksikliklerinde %20, fagositer sistem
defektlerinde %50 ve olasi dodal bagisiklik eksikliklerinde %60 olarak saptanmistir.

Tartisma

GUniUmizde primer immin yetmezliklerin tanimlanmasinda genetik kusurun saptanmasi en 6nemli bulgu
haline gelmistir. Cok farkh klinik 6zellikler ile karsimiza gikan immun yetmezliklerde ayni gendeki varyantlar
farkli klinik 6zellikler ile karsimiza gikmakta ya da farkli genlerdeki varyantlar ayni 6zelliklere neden
olmaktadir. Bu hastalik grubunda erken tani, uygulanacak tedavi yonteminin belirlenmesi igin kritik énemdedir
ve erken tani hayat kurtarici olabilmektedir. Merkezimizde yapilan yeni nesil dizileme galismasi sonucunda
ortaya cikan tani orani literatlirde bulunan yayinlardaki oranlar ile es dederdedir. Sonuglarin isiginda genetik
taninin 6nemi Glkemizde bir kez daha ortaya konmustur.

Anahtar Kelimeler: Primer immun yetmezlik, genetik tani, yeni nesil dizileme
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A. Calismaya dahil edilen hastalarin klinik tani oranlart B. Yeni nesil dizileme sonuglarinin
hasta gruplaridaki yiizde dagilimi
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[Abstract:0142] [Bildiri: SS-004]

Monogenik Inflamatuvar Bagirsak Hastaliklarina Immiinolojik ve Genomik Yaklasim

Ezgi Yalgin Glingéren?, Asena Pinar Sefer!, Salim Can?, Selman Birkan Ozer2, Melek Yordun Altunbas?, Sevgi
Bilgic Eltan!, Bilge Sahin Akkelle3, Engin Tutar3 Deniz Ertem3 Elif Karakog Aydiner?, Safa Barist, Ahmet Ozen!
IMarmara Universitesi Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali

2Marmara Universitesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali

3Marmara Universitesi Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali

Giris-Amag: Inflamatuvar barsak hastaliginin(iBH) yaygin poligenik formlarinin yani sira erken gocukluk
déneminde baglayan monogenik tipleri mevcuttur. Monogenik IBH(mIBH) 100’den fazla gen ile iliskilendirilmis
olup 6nemli bir kismi primer immiin yetmezlik(PIY) olarak siniflandirilir. Dider bir alt grupta ise gastrointestinal
sistemin yapisal hiicrelerinin (epitel, endotel, fibroblast) fonksiyonlari bozulmustur(PiY-disi miBH).

Metod: Bu calismada Ulusal miBH agimizda genomik incelemelerle molekiiler etyolojilerini aydinlatilan
olgularin fenotipik ve immunolojik 6zellikleri sunulmustur(Protokol No:09.2022.1080 ve Protokol
N0:09.2020.265). Genetik tani, panel sekanslama, egzom veya genom dizileme analizleri ile konulmustur.
Olgularin klinik ve immiunolojik 6zellikleri retrospektif olarak incelenmis ve bulgular analiz edilmistir.

Bulgular: Bu calismada monogenik etyolojisi aydinlatilan 106 olgu dederlendirmeye alinmistir.
Hastalarimizin;%37,7'si(N=40) kadin,%62,3'G0(N=66)erkek,glncel yaslari mean=331,9 median=156,5 idi.
Ortalama semptom baslangig yasi; mean=27,77 ay,median=6 ay idi. Hastalarin 82'sinde(%95,3) antenatal
6zellik, 23'Unde(%26,7) postnatal 6zellik vardi. %66,7(N=60) hastanin anne babasi arasinda akraba
evliligi,%25(N=17) hastanin ailesinde tani konulan bagirsak hastaligi, %13,6(N=9) hastanin ailesinde diyare,
karin agrisi gibi tani konulmamis gastrointestinal sistem bulgulari, %44,9(N=31) hastanin ailesinde bilinmeyen
nedenle gocuk 8limu éykasu var idi.

106 olgunun 87’si PiY-iliskili genetik bozukluklara sahipken 19'unda PiY-disi gen mutasyonlari saptanmistir.
PIY-disi gen mutasyonlarinin dadihmi su sekildedir:DGAT1(3/19),TGFB2(2/19),
MIB2(2/19),IRHOM2(2/19),ADAMST3(2/19),ST6GALNAC1(1/19),PMM2(1/19),
PIK3C2A(1/19),DPGAT1(1/19),ALB(1/19),SLCO2A1(1/19),ALG6(1/19),PIEZO1(1/19)dir. PIY grubunda
dederlendirilen olgularin tutulan immin sistem kompartmanlarina gore dagilim ise su sekilde idi:1.Hlcresel ve
hiimoral badisiklik sistemi yetersizligi(N=18), 2.Sendromik bulgular ile giden kombine imm(in yetmezlik(N=
9), 3.Antikor yetersizligi baskin(N= 8), 4.Immiindisregiilasyon sendromu(N= 33), 5.Fagositer sistem
defekti(N=18), 6.0toinflamatuar hastalik(N=1).

Sonug: Ulkemizdeki en genis miBH arastirma kohortunda oldukga heterojen genetik etyolojiler saptanmistir,
uyarici bulgular agisindan dikkatli olunmalidir. PIY ve PIY-disi mIBH’larin klinik yénetimi birbirinden gok farkl
olup etyolojik incelemelerin genomik incelemeler kritik rol oynamaktadir.

Anahtar Kelimeler: human phenotype ontology (HPO), monogenik inflamatuar bagirsak hastaliklari, primer
immin yetmezlik

[Abstract:0144] [Bildiri: SS-005]

Hafif/orta ve agir eriskin COVID-19 hastalarinin immiin fenotiplerinin belirlenmesi ve
genetik yatkinlik varhiginin arastirilmasi

Nursel Calik Basaran!, Cagman Tan?, Murat Ozdede!, Ojuz Abdullah Uyaroglu!, Burcin Halagh3, Ridvan Fevzi
Degirmenciler!, Lale Ozisik!, Ebru Ortag Ersoy3, Hacer Neslihan Bildik2, ismail Yaz2, Begiim Ozbek?, Giilgin
Telli Dizman#, Meliha Cagla Sénmezer, Ahmet Cagkan Inkaya?, Sehnaz Alp?4, Gékhan Metan#*, Deniz Cagdas?,
Serife Gul Oz!, Gilay Sain Given?, Arzu Topeli3, Omriim Uzun?, Serhat Unal?, Feyzi Ilhan Tezcan?2

1Hacettepe Universitesi Tip Fakdltesi, Ii¢c Hastaliklari Anabilim Dali, Genel Dahiliye Bilim Dal, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Immunoloji Bilim Dall,
Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, I¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Klinik Mikrobiyoloji ve Infeksiyon Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

Amag: Wuhan tip SARS-CoV-2 virusl ile enfeksiyon sonucu hastaneye yatirilan hastalarin immunfenotipini
belirlemek ve agir COVID-19 tablosunun olusmasina neden olacak genetik bir neden olup olmadigini
incelemek.

Yéntem: Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Eriskin Hastaneleri i¢c Hastaliklari servis ve yogun bakim
Unitelerinde mikrobiyolojik olarak dogrulanmis COVID-19 tanisi ile yatan 42 adir, 36 orta/hafif klinigi olan 78
eriskin hastanin hastaneye ilk yattigi gtin kanlari alinarak hemogram, immunglobulin dizeyleri, lenfosit alt
gruplari, sitokin seviyeleri 6lguldli ve tim ekzom analizleri yapildi.
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Bulgular: Hastalarin ortalama yasi 51+18 yil ve 34/78 (43.5%) kadindi. Ortalama hastane yatis sireleri 12
(1-127) giindl ve hastalarin 8'i (%10.3) kaybedildi. Adir hastalik grubunda ortlalama absoll lenfosit sayisi
hafif-orta hasta grubuna gére anlamli olarak diisiiktii (895+375 h/micL ve 1345+557, p<0,001). iki grup
arasinda Ig A, G ve M seviyeleri farkhlik gostermedi. Agir hastalik ve hafif/orta hastaligi olanlarin lenfosit alt
gruplari ve proinflamatuar sitokin seviyeleri Tablo 1’de verilmistir. Belirli sitokinlerin seviyelerine gore
hastalarin klinik seyirlerinin 6ngoérilmesine yonelik analiz sonucu Sekil 1'de grafik ile gésterilmistir. WES
analizinde adir hastalarin 28'inde toplam 25 gende (TLR1, TLR3, IFNAR2 vb), hafif-orta seyirli hastalarin
27'sinde toplam 24 gende varyasyonlar saptandi. Biyoinformatik analizler devam etmektedir.

Sonug: Hastane yatigi sirasinda yuksek IL-1B, IL-1RA, IL-2R, IL-6, IL-8, MCP-1, IP-10, MIG ve dustk RANTES
seviyelerinin agir COVID-19 tablosu ile iliskili oldugu gérilmektedir. Hafif/orta ve agir COVID-19
hastalarimizda literatlirde tanimlanmis agir COVID-19'a yatkinlk yaratan genetik varyasyonlar
saptanmamistir. Hastalarda saptadigimiz immiin mekanizmalarla iliskili olabilecek genetik varyasyonlarin
patogenezde 6nemli olup olmadigi konusunda ileri fonksiyonel calismalar planlanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, proinflamatuar sitokinler, tim ekzom analizi
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COVID-19 tanisi ile izlenen hastalarin lenfosit sayilari, immunglobulin diizeyleri,
lenfosit alt gruplar: ve sitokin analiz sonuclari

Agir COVID-19 olgulan Hafif-orta COVID-19 olgulari

Degiskenler (42 Hasta) (36 Hasta) p degeri
Yas (y1l) 63+13.3 37.8+14.1 <0,001
Kadin 14 (%33.3) 20 (%55.6) 0.067
Erkek 28 (%66.7) 16 (%44.4) ’
Absolii Lenfosit sayist h/mm?®  895+375 13454557 <0,001
IgA, mg/di 210+120 229494 0,965
19G, mg/dl 1080+381 12864313 0,039
IgM, mg/di 104+61 150481 0,085
CD3+ lenfosit sayis1 h/mm? 607+318 1031+410 0,005
CD4+ T lenfosit sayist h/mm*®  353+£216 586+238 0,013
CD8+ T lenfosit Sayist h/mm*® 210,5+120 3924204 0,005
CD19+ B lenfosit Sayist h/mm?® 81+48 143+116 0,019
CD16+56+ sayist h/mm? 111£102 154+ 69 0,013
IFNa, pg/ml 2,385 (4,228) 1,243 (2,1) 0,08
TNFa, pg/ml 0,929 (2,708) 0,77917 (0,683) 0,2
IL-1B, pg/ml 0,024 (0,066 ) 0,0075 (0,0142) 0,07
IL-1RA, pg/mi 5,405 (9,41) 0,515 (5,56) 0,003
IL-2, pg/ml 0,015 (0,0925) 0,04 (0,06) 0,336
IL-2R, pg/ml 3,635 (14,385) 0,85 (2,175) <0,001
IL-6, pg/ml 1,085 (3,79) 0,135 (0,465) <0,001
IL-8, pg/ml 4,42 (8,31) 0,05 (1) <0,001
IL-15, pg/ml 0,36 (1,132) 0,1(0,7) 0,25
IL-12p40, pg/ml 6,79 (35,322) 10,96 (13,825) 0,73
MCP-1, pg/ml 12,83 (21,032) 7,385 (7,4825) 0,001
MIP1B, pg/ml 3,57 (3,965) 2,26 (3,1925) 0,205
MIG, pg/ml 68,29 (117,90) 6,225 ( 7,467) <0,001
RANTES, pg/ml 122,11(57,362) 148,34 (105,577) 0,026
IP10, pg/ml 0,875 (1,84) 0,23 (0,652) 0,001
Eotaxin, pg/ml 5,275 (5,2925) 5,1 (5,155) 0,64
GMCSF, pg/ml 0,175 (0,24) 0,165 (0,1175) 0,5
Yatis siiresi (giin) 30+26 7,5+5,6 <0,001
Mortalite 8 (%19) 0 0,006

Tum ekzom analizi sonucu

28 hastada ve 25 gende varyasyon 27 hastada ve 24 gende varyasyon
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[Abstract:0175] [Bildiri: SS-006]

Bruton Agammaglobulinemisinde MDSC Hiicreleri Ve Lenfosit Apoptozunun
Degerlendirilmesi

Ayca Ceylan, Ilknur Kiilhas Celik, Hasibe Artag
Selguk Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immdinoloji ve Allerji Anabilim Dali, Konya

Giris: Bruton agammaglobulinemisi, olgun B hicrelerinin yoklugu ve antikor eksikligiyle karakterize kalitsal bir
immin yetmezlik hastaligidir. Myeloid kaynakl baskilayici hiicreler(MDSC), fonksiyonel olarak immiin yanitlari
baskilayan ve immuinregtlasyonda rol oynayan dodal bagisiklik hticreleridir. MDSC'ler polimorfontkleer(PMN-
MDSC) ve monositik(M-MDSC) alt gruplarindan olusur. MDSC'lerin T hlicre apoptozunu uyararak inflamasyonu
sinirlandirdigi ve ayrica MDSC'lerin B hiicre fonksiyonu, proliferasyonu ve antikor Uretimini dizenledidi
bildirilmistir. Bu galisma ile Bruton agammaglobulinemisinde MDSC hiicreleri ve T lenfositlerin apoptozu
arastinlmistir.

Yéntem: Bruton agammaglobulinemisi tanisi almis 2, 3 ve 4 yasinda toplam 3 hasta ve yas uyumlu 3 saglikli
kontrol galismaya dahil edildi. Periferik kan numunelerinde lenfositler ve MDSC'ler Ficoll-Histopak yontemiyle
izole edildi. MDSC'ler HLA-DR-CD33+CD11b*, PMN-MDSC'ler HLA-DR'CD33*CD11b*CD15* ve M-MDSC'ler ise
HLA-DR-CD33*CD11b*CD14* olarak akim sitometrik yontemle belirlendi. Lenfositler, CD3* T, CD4* T ve

CD8+* T lenfositlerin apoptozunun belirlenmesi amaciyla Annexin-V ve 7-AAD Kkitleri kullanildi. Canh hlicre
(Annexin-V-7-AAD"), erken apoptotik (Annexin-V*7-AAD") ve geg apoptotik hiicre oranlari (Annexin-V*7-AAD")
belirlendi.

Sonug: Hastalarin MDSC hiicre ortalamasi 0,60+0,10, kontrol grubunda ise 1,40+0,87 olarak saptandi. PMN-
MDSC ortalamasi hastalarda 0,32+0,24 iken, kontrolde 0,15+0,09 idi. M-MDSC ortalamasi ise hastalarda
0,23+£0,15 ve kontrollerde 1,20+0,95 olarak izlendi. Hastalarda MDSC ve M-MDSC'ler kontrol grubuna gére
distkken, PMN-MDSC'ler artmisti. Fakat hasta sayisi dislk oldugu icin istatistiksel olarak anlamhhda
ulasilamadi (p>0,05). Apoptoz analizlerinde lI6kosit popiilasyonunda erken apoptotik hlicre orani hastalarda
kontrole gore artmig bulundu(p=0,02). Hastalarin T hlicrelerinin apoptozunda kontrole gére anlamllik
saptanmadi.

Tartisma: Bu calisma ile Bruton agammaglobulinemisi olan hastalarda MDSC'lerin roli ve lenfositlerin
apoptozu ilk defa arastirilmistir. Hastalarda MDSC'lerin diisiik saptanmasi, B hicrelerinin MDSC
farklilasmasinda rol oynadigini distindiirmektedir. Hasta sayisi arttirilarak ileri calismalar yapilmasi konuyu
daha netlestirecektir.

Anahtar Kelimeler: Bruton agammaglobulinemisi, MDSC, apoptoz
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[Abstract:0179] [Bildiri: SS-007]

Immiin yetmezlik tanilh cocuklarda interstisyel akciger hastaligi: Olgu serisi

Halime Nayir Buyliksahin!, Nagehan Emiralioglut, Saliha Esenboga?, Deniz Cagdas?, Diclehan Orhan3, Berna
0gduz*, Ebru Yalgint, Deniz Dogru?, Ugur Ozgelik!, ilhan Tezcan?, Nural Kiper!

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gégiis Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Imminoloji Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Patoloji Bilim Dali, Ankara

4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Cocuk Radyoloji Bilim Dal, Ankara

Giris: Immiin yetmezliklerde akciger tutulumu enfeksiyonlar, enfeksiyon komplikasyonlari (bronsektazi,
atelektazi), inflamatuar hastaliklar (interstisyel akciger hastaligi (ILD)) ve lenfoproliferasyon ve malignite
seklinde karsimiza cikabilmektedir. ILD mortalite ve morbiditesi yliksek olan nadir ve heterojen bir hastalik
grubudur. Burada immin yetmezlik ve ILD tanili hastalarimiz sunulmustur.

Olgular

1)16 yasinda erkek hasta, LRBA defekti taniliyken 9 yasinda akcigerdeki noduller nedeniyle yapilan biyopsiyle
granilomatoéz-lenfositik ILD (GLILD) tanisi aldi.

2)14 yasinda kiz hasta, LRBA defekti taniliyken 8 yasinda akcigerdeki nodul ve konsolidasyonlari nedeniyle
yapilan biyopsiyle organize pnémoni tanisi aldi.

3)13 yasinda kaybedilen erkek, CVID tanili iken 7 yasinda akcigerdeki noduller nedeniyle yapilan biyopsi ile
GLILD tanisi almisti.

4)24 yasinda erkek, 16 yasinda tekrarlayan nefes darliginin eslik ettigi akciger enfeksiyonu sebebiyle
basvurmus KGH ve radyolojik bulgular ile hipersensitivite pnémonisi tanisi aldi.

5)14 yasinda kaybedilen kiz, 9 yasinda kilo kaybi ve cgomak parmak nedeniyle basvurmus, biyopsi tanisi ile
folikliler bronsit ve ileri inceleme ile STAT3-GOF varyanti iliskili immin yetmezlik saptandi.

6)18 aylik erkek, 6 aylik iken solunum sikintisi nedeniyle basvurdu, radyolojik bulgular ile diffiz alveoler
hemoraji (DAH) ve MHC Class 2 eksikligi tanisi ald.

7)3 yasinda erkek, 1 yasinda solunum sikintisi nedeniyle basvurdu, radyolojik ve biyopsi bulgulariyla DAH ve
TACI defekti tanisi aldi.

Bes hastanin fleksibl bronkoskopisi yapilmis, bronkoalveoler lavajlarinda bir 6zellik saptanmamisti. DAH tanil
hastalarin BAL sitolojilerinde demir yikli makrofajlar gériildii. immin yetmezliklerine yonelik (IVIG,
abatacept, kemik iligi nakli) ve ILD nedeniyle (steroid, hidroksiklorokin, tocilizumab gibi) cesitli tedaviler
almaktaydilar.

Sonuc: Immiin yetmezlikli olgularda ILD tanisi izlemde gériilebilecedi gibi ilk bulgu olarak da karsimiza
cikabilecedi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: interstisyel akciger hastaligi, immun yetmezlik, biyopsi

[Abstract:0183] [Bildiri: SS-008]

CD19 Eksikligi Olan Hastalarda NK Hiicre Reseptor ve T Hiicre Es Uyaran Molekiil
Ekspresyon Diizeylerinin Arastirilmasi

Mehmet Ali Karaselek®, Tugge Duran?, Serkan Kigguktlrk?, isma_il Reislit

INecmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakultesi, Pediatrik Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya,
Tarkiye

2KTO Karatay Universitesi, Tip Fakultesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya, Turkiye

3Karamanoglu Mehmetbey Universitesi, Tip Fakultesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Karaman, Tlrkiye

CD19 eksikligi tekrarlayan enfeksiyonlarin yani sira otoimmuin hastaliklara yatkinlkla seyreden bir primer
immn yetmezliktir. Ancak otoimminiteye yatkinlik mekanizmasi halen acik dedildir. NK hticreler dogal immin
sistemde 6nemli olan kanser ve enfeksiy6z ajanlara karsi micadelede énemli hiicrelerdir. T hiicre es uyaran
molekdilleri T hiicre aktivasyonunda ikincil sinyali saglayan habercilerdir. CD19 eksikliginde NK hticre
reseptorleri (CD16, CD56, CD94, CD96, NKG2A, NKp30, NKp44, TIGIT, NKp46, NKpl1A) ve T hicre es uyaran
molekdllerinin (CD28, CTLA-4, PD-1) ekspresyonlari hakkinda bir literatir bilgisi bulunmamaktadir.
Calismamizda, yukarida bahsedilen NK hiicre reseptérleri ve T hiicre es uyaran molekillerinin
ekspresyonlarinin gergek zamanh polimeraz zincir reaksiyonu (RT-PZR) ile dederlendirilmesi amaglanmistir.
Galismaya CD19 eksikligi olan (g hasta, (g tasiyici ve bes saglikli kontrol dahil edildi. Gen ifadelerindeki
dedisiklikleri analiz etmek igin 2-AACT yontemi ve normalizasyon igin referans gen olarak GAPDH kullanildt.
Calismamizda NK hicre reseptorlerinden CD16, TIGIT, NKp46 ekspresyonlarinin hastalarda down-regtile
oldugu, es uyaran molekillerinden CD28’in anlaml olarak down-regiile ve CTLA-4'lin up-regiile oldugu tespit
edildi. Sonug olarak, CD19 eksikliginde NK hiicre aracili etkilesimlerde degisiklik olabilecedi ve yardimci T
hiicrelerinin yanitlarinin etkilenebilecedi sonucuna ulasildi. ilave olarak, calismamiz CD19 eksikliginde NK
hiicre reseptorleri ve T hiicre es uyaran molekiillerinin gen ifade dizeyinde arastirildigi ilk calisma
niteligindedir.

Anahtar Kelimeler: CD19, NK hiicre, CD28, CTLA-4
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[Abstract:0186] [Bildiri: SS-009]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlikte Tanimlanan Genetik Defektler

Ayse Aygin', Neslihan Edeer Karaca?, Ayga Aykut?, Asude Durmaz?, Gizide Aksu?, Necil Kitikgler?
lEge Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immiunoloji BD, Izmir
2Ege Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Genetik ABD, Izmir

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

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

Tartisma: YDIY'de tanimlanan hastalik genlerinin sayisinin artmasiyla YDIY tanisinin bir semsiye tani oldugu
ve bu genetik mutasyonlarin gogunun farkh fenotipte bulgulara neden oldugu ortaya konmustur. Yaklasik 5-10
yil 6nce YDIY genlerinin saptama orani%10-15 dolayindayken glinumuzde bu oran %40 lara ytkselmistir. En
yaygin genetik defekt %37,5 oraninda TACI olup digerleri benzer oranlardadir. Sonuglar toplumumuzun
etnik/genetik yapisinin gok genis bir dagilim gosterdigini de ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: yaygin dedisken immiin yetmezlik, hedeflenmis yeni nesil dizileme, tiim ekzom sekans,
yeni tanimlanmis mutasyon
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Yaygin degisken immiin yetmezlikli hastalarimizda saptanan mutasyonlar

Hasta No Gen
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TNFRSF13B (TACI)
TNFRSF13B (TACI
TNFRSF13B (TACI)
TNFRSF13B (TACI
TNFRSF13B (TACI
TNFRSF13B (TACI)
TNFRSF13B (TACI
TNFRSF13B (TACI)
TNFRSF13B (TACI)
TNFRSF13B (TACI
TNFRSF13B (TACI)
TNFRSF13B (TACI
TNFRSF13B (TACI
TNFRSF13B (TACI)
TNFRSF13B (TACI
TNFRSF25
TNFRSF13C

IL21R

PLCv2

PLCv2

PLCv2

PIK3CD

LRBA

LRBA

LRBA

TCF3

TCF3

TCF3

STAT1

STAT1

STAT1

TTC37

PTEN

TRNT1

IKZF1

NFKB2

NFKB2

PRKDC

MALT1

MAGT1

Zigosite
Heteroziaot
Compound
Heteroziaot
Heteroziaot
Heteroziaot
Heteroziaot
Heteroziaot
Heteroziaot
Heteroziaot
Heteroziaot
Heteroziaot
Heteroziaot
Heteroziaot
Heteroziaot
Heteroziaot
Heteroziaot
Homoziaot
Homoziaot
Heteroziaot
Heteroziaot
Heterozigot
Heteroziaot
Homozigot
Homoziqot
Homoziqot
Heterozigot
Homoziqot
Heterozigot
Heterozigot
Heteroziaot
Heterozigot
Homoziqot
Heteroziaot
Homozigot
Heteroziaot
Heterozigot
Heterozigot
Homoziqot
Homozigot

Hemizioot

Varyasyon

€.716C>T (p.Ala239Val)
€.579C>A (p.Cvs193Ter)
€.310T>C (n.Cvs104Ara)
€.542C>A (p.Alal81Glu)
€.579C>A (p.Cvs193Ter)
€.204dupA (p.Leu69ThrfsTer12)
€.204dupA (p.Leu69ThrfsTer12)
€.204dupA (p.Leu69ThrfsTer12)
€.418G>A (p.Glu140Lys)
€.260T>A (p.11e87Asn)
€.579C>A (n.Cvs193Ter)
€.515G>A (p.Cvs172Tvr)
€.204dupA (p.Leu69ThrfsTer12)
€.310T>C (n.Cvs104Ara)
€.579C>A (pn.Cvs193Ter)
€.868G>A (p.Glu290Lys)
€.347C>T (p.Alall6Val)
€.132delC (p.Ser45fs)
€.2152A>C (pn.Ser718Ara)
€.502A>G (p.Thr168Ala)
€.1760G>A (p.Ara587GIn)
€.401C>T (n.Prol34Leu)
€.2496C>A (p.Cys832Ter)
€.2496C>A (n.Cys832Ter)
c.2447del p.(Pro816Leufs4)
C.145+7C>A

€.1643G>A (p.Ara548His)
c.511 A>G

€.295A>G (p.1le99Val)
€.1154 C>T (n.Thr385Met)
€.1154 C>T (p.Thr385Met)
€.2210T>C (p.Val737Ala)
€.389 G>C (p.Aral130Pro)
C.914A>T (p.Asp305Val)
€.488A>C (p.His163Pro)
€.2557C>T (p.Ara853Ter)
€.2557C>T (p.Ara853Ter)
€.10143C>G (p.Phe3381Leu)
€.2418G>C (p.Glu806Asp)
€.340C>T (n.GIn114Ter)

Yeni/Tanimlanmis

veni

veni

veni

veni

veni
veni
veni
veni
veni
veni

veni

veni

veni

veni

veni

veni
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[Abstract:0196] [Bildiri: SS-010]

NFKB1 VE NFKB2 eksikligi olan hastalarin klinik ve immiinolojik 6zellikleri

Nadira Nabiyeva Cevik!, Saliha Esenboga?!, Cansu Ozdemiral!, Hacer Neslihan Bildik!, Togay Yilmaz2, Nihan
Avcu?, Ilhan Tezcan?, Deniz Caddas!

1Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji, 06100 Ankara, Turkey

2Hacettepe Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, 06100 Ankara, Turkey

Giris: Nukleer faktor kappa B (NFKB) sinyal iletimi, dogal ve adaptif immunitenin degisik uyaranlara cevap
olarak inflamatuvar genlerin ekspresyonlarini diizenleyici role sahiptir.NFKB aktivasyonu kanonik (NFKB1) ve
kanonik olmayan (NFKB2) yolaklar aracilidiyla hilicrelerin cogalmasi, hayatta kalmasinda da énemlidir.NFKB
yolaginda sinyalin olusumunu saglayan molekdllerin ve bu sinyalin diizenlenmesinde yer alan molekdllerin
eksiklikleri hastalik tablosu olarak karsimiza ¢ikmaktadir.NFKB1, NFKB2 gibi molektllerin eksikliginde
otoimmunite, lenfoproliferasyon, otoinflamasyon, enfeksiyonlara yatkinlik, atopi gibi bulgular karsimiza
cikmaktadir.Amag-Yontem: Klinigimizde takipli NFKB1 veya NFKB2 gen mutasyonlari olan 12 hastanin klinik
ve laboratuvar bulgular retrospektif olarak degerlendirildi. Bulgular: Toplamda 11 farkli aileden, 12 hastanin
(NFKB1(n=5) ve NFKB2 (n=7)) klinik ve immunolojik 6zellikleri dederlendirildi.Hastalarin 7’si erkekti.
Hastalarin ortanca yasi 21 (min-maks:10-61) yildi. Ortanca semptom yasi NFKB1 eksikligi olan hastalarda 6
(min:1 ay-maks:51 yas), NFKB2 eksikligi olan hastalarda 3.5 yil(min:5 ay-maks:7 yil)idi.Ortanca tani yasi
NFKB1 eksikligi olan hastalarda 24 yil (min: 9 yil-max:61 yil); NFKB2 eksikligi olan hastalarda 17 yil (min: 6
yil-max:52 yil) idi.Hastalarin %66.6’sinda otoimmunite(otoimmin sitopeni), %58.3'linde tekrarlayan
enfeksiyonlar (USYE,pnédmoni,menenjit) %58.3'inde lenfoproliferasyon ve %16.6'sinda allerjik hastalik(astim)
mevcuttu.Laboratuvar bulgularinda en sik bulgu %72.7 ile hipogamaglobulinemi idi.Tablo 1'de
demografik,klinik ve laboratuvar bulgularn 6zetlenmistir. Ortanca takip stiresi 8.5 yil olup tim hastalar
hayattadir.

Sonug ve Tartisma: NFKB yolagi lenfosit alt gruplarinin islevini ve farklilasmasini ve ayrica santral toleransin
temel mekanizmalarini etkiler ve bu yoladi etkileyen kusurlar enfeksiyondan, otoimmunite ve otoinflamasyona
uzanan farkli hastalik fenotiplerine neden olabilir.NFKB1 ve NFKB2 genlerindeki mutasyonlar YDIY klinik
spektrumundan daha adir klinik 6zellikler gosterebilir.NFKB2 eksikligi olan hastalarda bulgularin NFKB1
eksikligine gore daha erken ortaya cikmasi daha agir bir hastalik fenotipine isaret etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Antikor eksikligi, dogustan gelen bagisiklik hatalari, NFKB1, NFKB2
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Tablo 1. NFKB1 ve NFKB2 hastalarin demografik ve klinik verileri.
NFKB1 (n=5) NFKB2 (n=7) Toplam(n=12)
Cinsiyet (K/E) % 2/3 (% 60 erkek) 3/4 (%57 erkek) 5/7 (%58 erkek)
Semptom baslangi¢ yasi 72ay (min-maks:1-612ay) 42 ay (min-maks: 5-84 ay) 50 ay(min-maks: 1-612 ay)
Tan1 yast 24 yas (min-maks: 9-61 yas) 17 yas (min- maks: 6-52 yas) 8.5 yas (min- maks: 6-61yas)
Tekrarlayan enfeksiyonlar %(n) 4 (%80) 4 (%57.1) 8 (%66.6)
Enfeksiyon klinigi
USYE (otitis,sinusitis)
1 (%20)
Pnomoni
2 (%40) 0
Bronsektazi 4 (%57.1) 5 (%41.6)
1 (%20) . 4 (%33.3)
Cilt tutulumu 2 (%28.5) 2 (%16.6)
1 (%20) 2 (%16.6)
Herpes enfeksiyonu 1(%142) 2 (%16.6)
1 (%20) 0 1 (%8.3)
Candida enfeksiyonu 1(%14.2) 1 (%8.3)
1 (%20) . 2 (%16.6)
CMV enfeksiyonu 1(%14.2) 1 (%8.3)
1 (%20) 2 (%16.6)
EBV enfeksiyonu ; %gg 1 (%8.3)
2 (%40) '
VZV enfeksiyonu
1 (%20)
Meningoensefalit
COVID-iligkili miyokardit
Allerjik hastalik %(n) 2 /%40) yok 2 (%16.6)
Lenfoproliferasyon 4 (%80) o o
%(n) 3 (% 42.8) 7 (%58.3)
Lenfodenopati 4 (%80) 2 (%28.5) 6 (%50)
0, 0,
Hepatomegali 1 (%20) 2 (%28.5) 3 (%25)
0, 0,
Splenomegali 1 (20%) 2 (%28.5) 3 (%25)
Otoimmiinite%o(n)
Tirnak distrofisi
. 5 (%100) 3 (%42.8) 8 (%66.6)
Alopesi 1 (%8.3)
. N 1 (%20) 1 (%14.2) 1 (%8.3)
Hasimato tiroiditi 2(%16.6)
. . 1 (%20) 1 (%14.2) 1 (%8.3)
Otoimmun hepatit 1 (%8.3)
i - 3 (%60) 1(%14.2) 5(%41.6)
Colyak hastalig 1 (%20) 3(%25)
. . 3(%60) 1 (%14.2) 4(%33.3)
-Sgc%?-ﬁzl 2(%40) 2(%16.6)
%28.5)
< ITP 2 (%
« N6tréeni 3 (%60) 2 (%28.5) 3 (%25)
P 1 (%20) 1 (%14.2) 1 (%8.3)
Otoantikor
* ANA+
* Anti ds DNA+
Endokrinolojik tutulum
1(%14.2) 1 (%8.3)
ACTH-eksikligi
Renal tutulum
Amiloidoz 1(%14.2) 1(%83)
Otoinflamasyon
Sjogren Sendromu 1 (%20) 1 (%8.3)
1(%14.2) 1 (%8.3)
Primer sklerozan kolanjit 1 (%20) 1 (%8.3)

IBH-benzeri kolit
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[Abstract:0239] [Bildiri: SS-011]

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Hastalarinda ILC Fenotiplemesinin Arastirilmasi

Saime Sik, Gamze Kubra Cetin, Seyma Celikbilek Celik, Mahmut Yildiz, Oznur Dodar, Sevgi Keles
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakultesi, Cocuk Alerji-Immdunoloji Bilim Dali, Konya

Giris-Amag: Innate lymphoid cells (ILC), T lenfositlerin dogal immunitedeki karsilidi olarak tanimlanirlar ancak
adaptif antijen reseptoérlerini bulundurmazlar ve bu yontlyle T lenfositlerden ayrilirlar. Literatirde, ILC ve
YDIY’lerin iligkisini arastiran ¢ok az sayida calisma bulunmaktadir. Calismamizda, klinigimizde takipli YDIY
tanili hastalarda ILC alt grup dagiimlarini belirlemeyi amagladik.

Gerec-Ydntem: Calismaya, ESID kriterlerine gére klinigimizde YDIY tanisi alan 10 hasta ve 11 sadlikl kontrol
dahil edilmistir. Hasta ve saglikli kontrollerden alinan kanlarda ILC alt gruplari daha 6nce belirlenmis
protokollere gbére akim sitometri yéntemiyle calisiimistir.

Bulgular: YDIY tanili 4 kiz (%40) ve 6 erkek (%60) calismaya dahil edilmistir (Yas ortalamalarn= 15,3+5,41).
Calisma grubumuzdaki hastalarda tekrarlayan enfeksiyon disinda dort hastada aleriji, iki hastada bronsektazi
ve diger iki hastada otoimmiinite 6yklisi bulunmaktaydi. 7 hastada tani 6ncesi IgG, IgA ve IgM dederleri
referans araliginin altindaydi [sirasiyla ortalama:740+473 (min:193-max:1640), ortalama:41,8+51,7 (min:6-
max:163), ortalama:46,3+£36,4 (min:5-max:115)]. Hastalarda lenfopeni tespit edilmedi.

Akim sitometri kapilamalarinda, total ILC'ler hastalarda kontrollere kiyasla hafif ylksek tespit edilmistir
(p=0.045). ILC1, hastalarda kontrollere kiyasla dlstk tespit edilirken (p=0.016), ILC2 ise hastalarda saghkl
kontrollere kiyasla anlamh olarak ylksek bulunmustur (p=0.004). ILC3'te hasta ve kontrol grubu arasinda
fark tespit edilememistir (p=0.152).

Sonug: Literatiirde, farkl iki calismada otoimmuiinite ve inflamasyon gibi kompleks bulgulari olan YDIY
hastalarinda ILC2’nin azalmis oldudu rapor edilmistir. Ancak biz, klinigimizde tedavi géren tim YDIY
hastalarini galismamiza dahil etmekteyiz. Bu nedenle arastirma sonuglarimizdaki farkin hasta grubumuzdan
kaynaklaniyor olabilecedini disinmekteyiz. Calismamiz halen devam etmektedir ve takibi devam eden diger
hastalar da galismaya dahil edilecektir.

Anahtar Kelimeler: Innate Lymphoid Cells, Primer Immiin Yetmezlik, Yaygin Degdisken immiin Yetmezlik
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[Abstract:0263] [Bildiri: SS-012]

Primer Immiin Yetmezlik (P1Y) ve Malignite

Nazli Deveci?, Sule Haskologlu!, Tutku Baylan?!, Candan islamoglu!, Sevgi Késtel Bal?, Kiibra Baskin?, Burgin
Gult, Gulsah Kaygusuz3, Caner Aytekin4, Tanil Kendirli®, Suat Fit6z®, Handan Dingaslan3, Meltem Kurt’, Isinsu
Kuzu®, Baran Erman®, Kaan Boztug?, Serdar Ceylaner!?, Gilay Ceylaner!9, Helen C. Sul!, Michael Lenardo!?,
Nurdan Tacyildiz3, Emel Unal3, Figen Dogu?, Aydan ikinciogullari

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

2Ludwig Boltzmann Institute for Rare and Undiagnosed Diseases (LBI-RUD), Viyana, Avusturya

3{stanbul Universitesi Tip Fakiiltesii Cocuk Onkoloji ve Hematoloji Bilim Dali ve Kemik iligi Transplantasyonu
Unitesi,Istanbul

4SBU Ankara Dr.Sami Ulus Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Editim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinoloji
BolimU, Ankara

5Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

6Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Bilim Dali, Ankara

7Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Hematoloji Bilim Dali, Ankara

8Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Patoloji, Ankara

9Hacettepe Universitesi Cocuk Sagligi Enstitiisii, Cocuk Immiinoloji Béliimii; Can Sucak Translasyonel
Imminoloji Arastirma Laboratuvari, Ankara

10intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma ve Uygulama Merkezi, Ankara

1] aboratory of Clinical Immunology and Microbiology, National Institute of Allergy and Infectious Diseases,
National Institutes of Health, Bethesda, USA.

Giris: PiY’ler enfeksiyonlar, otoimmiinite, otoenflamasyon, alerji ve malignite ile karsimiza gikmaktadir.
Malignite gelisiminde; hematopoetik hiicrelerin gelisimsel ve fonksiyonel defektleri, DNA tamir kusurlari,
kronik enfeksiyonlar, enflamasyon ve immiin siirveyansin bozulmasi rol oynamaktadir. PiY’lerde en sik
rastlanan malignite lenfomalardir. enfeksiyonlardan sonra ikinci en sik 6lim nedenidir. Bu galismada, son 20
yilda PiY zemininde malignite gelisen hastalarimizin klinik, laboratuvar ve izlem ézelliklerini degerlendirdik.

Bulgular: Calismaya malignitesi olan 50 PIY hastasi (K:28/E:22) déhil edildi. Ortalama PIY tani yasi 8 yas (2
ay-27 yas) ve malignite yas! 10 yas (2 yas-25 yas) idi. Hastalarin %54’inde NHL, %40’inda HL iken, %?2’'sinde
MSS timori, %2'sinde rabdomiyosarkom ve %?2’sinde kolon adenokarsinom saptandi. Ailede malignite dykusu
%46, akrabalik %68 oraninda mevcuttu. %46’sinda malignite tanisindan énce lenfoproliferasyon (LAP ve/veya
HSM), %56'sinda sik hastalanma, %27 'sinde otoimmiin hastalik 6yklisi bulunmaktaydi. Kemoterapi 6ncesi
laboratuvar incelemelerinde lenfopeni %35, hipogammaglobulinemi %76, EBV pozitifligi %70 oraninda
gozlendi. Hastalarin %34'U0 kombine immdin yetmezlik, %24’i immundisregulasyon, %20’si DNA tamir defekti,
%12’si yaygin degisken immiin yetmezlik, %8'i siniflandirilamayan hipogammaglobulinemi ve % 2'si
otoinflamatuvar hastalik grubunda idi. Ortalama izlem siiresi 48ay (2ay-228ay), relaps %38 mortalite %40
oraninda gorildi.Dokuz hastaya hematopoetik kék hiicre (HKHN) nakli uygulandi.

Sonug: Maligniteler, PIY tanisindan dnce veya takip sirasinda gelisebilmektedir. Ozellikle lenfoma tanisi alan
hastalarda pozitif aile dykisi, hipogammaglobiilinemi ve EBV enfeksiyonu altta yatan PIY’i disindirmelidir.
Bu hastalarda, klasik kemoterapi protokollerine direng, daha fazla toksik/yan etki, relapslar ve daha yuksek
mortalite oranlari gortilmektedir. Genetik defektin erken dénemde tanimlanmasi; kemoterapi rejimlerinin
modifikasyonu, hedeflenmis tedavilerin kullanimi ve HKHN'ne olanak saglayarak tedavi basarisini ve hayatta
kalmayi artirmaktadir.

Anahtar Kelimeler: immiin Disregiilasyon, Malignite, Primer Immiin Yetmezlik
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[Abstract:0264] [Bildiri: SS-013]
IgM eksikligi Vakalarimizin Klinik Ve Laboratuar Ozellikleri

Reyhan Gumusburun, Ceyda Tunakan Dalgig, Hatice Serpil Akten, Meryem Demir, Kasim Okan, Omir Ardeniz
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Alerji ve Imminoloji Bilim Dali, izmir

Giris/Amacg:

Primer selektif IgM eksikligi ESID tani kriterlerine gére; enfeksiyon 6ykiisii olan hastada IgG, IgA, IgG alt
gruplari, asl yanitlari normalken dlstik serum IgM saptanmasi ve T hlicre bozuklugunun ve sekonder
nedenlerin dislanmasi olarak tanimlanmaktadir. Ancak bu tanim kapsayici olmaktan gok dislayicidir. Ayrica
literatlrlerde kesin, olasi ve siniflandiriimamis selektif IgM eksikligi terminolojiside kullaniimaktadir. Amacimiz
poliklinigimize basvurmus IgM dusukligu saptadigimiz hastalarimizin klinik ve immuinolojik fenotipik
Ozelliklerini belirlemektir.

Bulgular:

Yas ortalamasi 50 (range30-72) olan 15 hasta(8K/7E) galismaya dahil edilmistir.%73 hastanin sik st
solunum yolu enfeksiyon 6ykisi varken 3 hastamizin sik enfeksiyon 6ykuisl yoktu. %47 hastamizda
otoimmiuin hastalik mevcuttu en sik hashimoto tiroiditi gérildi. %53 hastamizda siklik sirasina goére allerjik
rinit, astim, ilag allerjisi ve Urtiker gibi allerjik hastalik 6ykisl mevcuttu. 2 hastamizda malignite ve
kemoterapi kullanimi vardi. 4 lenfadenopati, 4 hepatomegali ve 2 splenomegali toplamda 6 hastamizda
gorulda. Osteopeni/osteoporoz ve d vitamin eksikligi en sik komorbiditedir. Hastalarin %67’sinde
immunsuipresif bir ilag kullanma 6yklist mevcuttur. Basvuru aninda hastalarin 4’tnde IgE, 2'sinde IgA, 1'inde
IgG (IgG1) ve 1l'inde IgG3-G4 yuksekti. Serum IgM dlzeyi ortalamasi 27 mg/dl (min: <16, max:38). CD4T
hiicre sayisi 4 hastada ylksekken CDS8T hicre sayisi 1 hastada yiiksek ve 1 hastada disukti. CD19B ve
CD56/16NK hiicreleri 2 hastada diisiik saptandi. isohemagliitinin bakilan 8 hastanin 6'sinda yeterli antikor
dizeyi saptanmadi.

Sonug:

Calismamizda klinigi en adir seyreden olgu 4 en dlslk serum IgM dlizeyi <16mg/dl saptanmistir. Klinik
fenotipik 6zellikleri, serum IgM seviyeleri ile siniflandiran daha ileri galismalar gereklidir. IgM dlisik hasta
takibinde; allerjik hastaliklar, otoimmunite ve osteoporoz/osteopeni gelisimi yéninden yakin takibi 6nerilir.

Anahtar Kelimeler: IgM, IgM eksikligi, Sekonder immun yetmezlik, selektif IgM eksikligi

Igm Diisiikliigii Ile Giden Hastalarimizin Klinik Bulgular
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Kisaltmalar: USYE: Ust solunum yolu enfeksiyonu, IYE: Idrar yolu enfekszyonu KMKK:
Kronik mukokiitanéz kandidiyazis, MG Myastenia gravis, BDH: Bag doku hastaligi, BH:
Behget hastaligi, CSS: churg straus sendromu, WG: Wegener graniilomatozis, FMF: Ailevi
akdeniz ategi PBS: Primer biliyer siroz, HT: Hashimoto tiroiditi,PV: pemfigus vulgaris, AR:
allerjik rinit, A:Astim, IA:Ilag allerjisi
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FLNA Genindeki Hemizigot Mutasyonla Iliskili Yeni Bir Immiin Yetmezlik

Serife Erdem?, Aysenur Pac¢ Kisaarslan2, Muhammed Ensar Dogan3, Siimeyra Ozdemir Cicek#*, Alper Ozcan5,
Sule Haskologlu®, Figen Dogu®, Kamile Aydan ikinciogullar®, Ekrem Unal®, Ahmet Eken?

1Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali ve Betiil Ziya Eren Genom ve Kk Hiicre
Merkezi, Kayseri, Tilrkiye

2Erciyes University School of Medicine Department of Pediatric Rhematology

3Kayseri Sehir Hastanesi Tibbi Genetik

4Kayseri Sehir Hastanesi Pediatrik Romatoloji

5Erciyes Universitesi Cocuk Sagli§i Hastaliklari, Pediatrik Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, KANKA Cocuk
Hematoloji/Onkoloji ve Kemik Iligi Nakli Hastanesi, Kayseri

6Anakara Universitesi Cocuk Saghg Hastaliklari, Pediatrik Immiinoloji, Ankara

X kromozomundaki FLNA geni tarafindan kodlanan, bir sitoiskelet proteini olan filamin A (FLNA)'nin bugline
degdin 6zellikle farelerde T hticre sinyal yoladi, veya Treg hiicre gelisimindeki rolleri tanimlanmakla birlikte
gergcek yasamda FLNA mutasyonu tasiyan bir hastada immun yetmezliik tanimlanmamistir.

Sik enfeksiyon, tekrarlayan pnémoni, bayime geriligi, inflamatuvar badirsak hastaligi gibi bulgular 1 yas 11
aylhikkenden itibaren gésteren tim ekzom dizileme yapilan erkek hastada, FLNA geninde c.7405C>T
(p.Pro2469Ser) hemizigot mutasyonu saptanmistir.

Hastanin hem periferik kanindaki hem de naif CD4+ T hicrelerinde ex vivo kosullarda tretilen Treg hiicre
frekansi ve FOXP3 ifadesi (MFI) anlaml 6lcide azalmistir. Hastanin IL-15 varliginda kultur edilen T
hicrelerinde CD25, CD69 ylizey ifadesi, PHA ile klltlr sonrasi hem CD4+ hem CD8+ T hiicre kaynakl IFN-y,
TNFa, (interldkin) IL-2 Gretimleri azalmis idi. Hastanin CD4+ ve CD8+ hlcrelerinin CD3/CD28 stimilasyonuna
bagh olmaksizin kultlir ortaminda apopitoza gitme yltzdesi, CD8+ T hicrelerinde kontrole gére BAX ve BCL2
ifadesi ekspresyonu, cok ylksek CD4+ T hucrelerinde ise kontrole gére BCL2 ifadesi azalmisti. Hastanin basal
fosfoSTATS5 seviyeleri kontrollere gore ylksek iken, IL-2 uyarimi sonrasi anlamli derece azalmis STATS
fosforilasyonu, CD3/CD28 uyarimi sonrasi hasta T hicrelerinde azalan p38, pZAP70, pLCK, gdzlenmistir.
Benzer sekilde hastanin NK hticrelerinin daha fazla apotoza girdigi, ve azalmis BCL2 seviyeleri, ayrica hastanin
NK hicrelerinin K562 hedef hiicrelere karsi sitotoksik aktivitesi ve Gznb miktarinda azalma gézlendi.

Toplu olarak bu veriler, FLNA genindeki FLNA c.7405C>T (p.Pro2469Ser) mutasyonun patojenik olabilecegine,
ve bu mutasyonun Treg, CD3 hiicre sinyal iletimi ve NK hiicre fonksiyonlari Gizerinden kombine immun
yetmezlige neden olabilecedine isaret etmektedir.

Anahtar Kelimeler: FilaminA, FLNA, immin yetmezlik

[Abstract:0199] [Bildiri: SS-015]

Mikropremi Bebeklerde Morbidite ve Mortaliteyi Azaltabilmek Amaciyla Uygulanan
Mezenkimal Kok Hiicre Tedavisi Deneyimleri

Mustafa Térehan Aslan, Nedim Samanci
Tekirdag Namik Kemal Universitesi Tip Fakiltesi, Neonatoloji Bilim Dali, Tekirdag

Ozellikle mikropremi bebeklerde (<26. gebelik haftasi veya dogum agirhgi <750 gram) tim Diinya’da oldugu
gibi Glkemizde de mortalite ve morbidite oranlari son yillardaki tiptaki birgok gelismeye ragmen yiksektir.
Immatiir olarak dogan mikropremi bebeklerde mortalite ve yikici morbidite oranlarini azaltabilmek igin direkt
olarak organ matlirasyonunu saglayan net bir geleneksel tedavi modeli henliz yoktur. Bu kritik notadan yola
cikilarak Y‘Mezenkimal kok hiicre tedavileri mikropremi bebeklerdeki mortalite veya yikici morbidite oranlarini
azaltabilmek icin umut olabilir mi?” sorusu Diinya’da glindeme gelmistir. Yenidoganlar Gizerinde tim Dlinya’da
pre-klinik/klinik galismalar az sayida ve faz 1-2 dizeyinde yuritilmektedir. Farkli zamanlarda 23+3/7 gebelik
haftasinda sirasiyla 495 ve 600 gram adirliklarinda dogan iki mikropremi bebedimize Gnitemizde postnatal ilk
haftalar iginde aile onamlari ve Saglk Bakanhdi'ndan klinik deneme kapsaminda izinlerini alarak mezenkimal
kok hicre tedavisi uyguladik. 23+3/7 gebelik haftasinda 495 gram agdirhiginda dogan mikropremi bebedimiz
herhangi bir agir morbiditesi olmaksizin postnatal 104. gliinde (postkonsepsiyonel 38+2/7 gebelik haftasinda),
vicut agirhgi 2950 gram olarak sifa ile taburcu edildi. Hastamizin taburculuk sonrasi takiplerindeki ilk yili
icinde major bir sorunu olmadi. Dlzeltiimis yasina gére uygun bir gelisim gdstermekte ve birinci takvim
yasindaki kraniyal MRI sonucu normal olarak sonuglandi. 23+3/7 gebelik haftasinda 600 gram adirlidinda dis
merkezde dodan ve postnatal birinci glinde tarafimiza sevk edilen diger mikropremi bebedimiz ise postnatal
76. gunde eksitus oldu. Sonug olarak mezenkimal kok hicre tedavisi mikropremi bebeklerde geleneksel tedavi
modellerine ek olarak umut verici olabilir. Ancak bir takim etik sorunlar ve uzun dénem sonuglarinin henliz net
olarak bilinmemesi nedeniyle yenidoganlarda kullanimi ile ilgili genis capta randomize kontrolli calismalara
ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Kbk hiicre, Kok hiicre tedavisi, Mezenkimal kdk hiicre, Mezenkimal kdk hicre tedavisi,
Yenidogan
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