Klinik

@ Immiinoloji

S=12:Niscin 2025
Juju Premier Palace/Antalya

ww.klinikimmunoloji.com 4( - Suflé

TURiZM



'!/ Klinik
@ Immiinoloji

Tgprest

Degerli immiinoloji Dostlari,

Klinik imminoloji Dernegimizin 11.Kongresinin 9-12 Nisan 2025 tarihleri arasinda Antalya’da

diizenlenecegini sizlerle paylasmaktan mutluluk duyuyoruz.

Bu yililk kez Es Baskanlik sistemi ile sizleri agirlayacagimiz Kongremizin ana temasi "Enfeksiyon ve immiin
Sistem” olarak planlanmistir. Sizlerin de bildigi gibi dogustan bagisikhk hatalarinin klinige en sik yansiyan
ylzi enfeksiyonlardir. Enfeksiyon etkenleri ile immiin sistemin etkilesimi, hastalarimizin tedavi yonetimi
ve asllama konulari glincelligini korumaktadir. Dogustan bagisiklik hatalari konusunda yeni kesifler de
tim hiziyla devam etmektedir. Kongremizde bu konulardaki son gelismeler bilimsel seviyesi yliksek

nitelikte tartisilacak ve yenilikler sizlerle paylasilacaktir.

Tum katilimcilarimiza gosterecekleri ilgi ve birliktelik icin, endistri temsilcilerimize ise kongremize
verecekleri destek nedeniyle simdiden tesekkir ediyor, basarili ve hepimiz icin verimli bir kongre

olmasini diliyoruz.

Prof. Dr. ismail Reisli, Prof. Dr. Sevket Arslan

11.Klinik immiinoloji Kongresi Es Bagkanlari
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KLiNiK iMMUNOLOJi DERNEGi YONETiM KURULU

Dr. F. ilhan Tezcan (Baskan)
Dr. K. Aydan ikinciogullari (Baskan Yrd.)

Dr. E. Figen Dogu
Dr. ismail Reisli

Dr. Ugur Musabak

Dr. Sebnem Kilig

Dr. Caner Aytekin

KONGRE ES BASKANLARI
Dr. ismail Reisli (Kongre Es Bsk.)

Dr. Sevket Arslan (Kongre Es Bsk.)

KONGRE DUZENLEME KURULU

Dr. F. ilhan Tezcan Dr. K. Aydan ikinciogullari

Dr. E. Figen Dogu Dr. ismail Reisli (Kongre Es Bsk)
Dr. Ugur Musabak Dr. Sebnem Kilig

Dr. Caner Aytekin Dr. Deniz Cagdas Ayvaz

Dr. Ayse Metin Dr. Sevket Arslan (Kongre Es Bsk)
Dr. Lale Satiroglu Dr. Sule Haskologlu

Dr. Saliha Esenboga Dr. Candan islamoglu

KONGRE BiLiMSEL KURULU

Dr. F. ilhan Tezcan Dr. K. Aydan ikinciogullari

Dr. E. Figen Dogu Dr. ismail Reisli (Kongre Es Bsk)

Dr. Ugur Musabak Dr. Sebnem Kilig

Dr. Caner Aytekin Dr. Deniz Cagdas Ayvaz

Dr. Ayse Metin Dr. Sevket Arslan (Kongre Es Bsk)

Dr. Lale Satiroglu Dr. Sule Haskologlu

Dr. Saliha Esenboga Dr. Candan islamoglu

KONGRE SEKRETERLERI

Ogr. Gor. Dr. Mehmet Ali Karaselek Uz. Dr. Mehmet Emin Gerek
E-posta: malikaraselek@gmail.com E-posta: drmegerek@gmail.com
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11. KLiNiK iIMMUNOLOJi KONGRESi
09-12 NiSAN 2025 JUJU PREMIER PALACE, ANTALYA
KONGRE PROGRAMI

9 Nisan 2025 GCargamba
ANA SALON
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13:30-14:40

iNNATE iMMUN SiSTEM ENFEKSiYON AJANLARINI NASIL TANIYOR?

Oturum Baskanlari: Dr. Figen Dogu, Dr. Baran Erman

13:30-13:50

Toll-like Reseptorler

Konusmaci: Dr. Elif Soyak Aytekin

13:50-14:10

Hiicre ici Patern Taniyan Reseptorler

Konusmac: Dr. Omer Akcal

14:10-14:30

Proinflamatuvar ve Antiinflamatuvar Sitokinler

Konugmaci: Dr. Kiibra Baskin

14:30-14:40

Tartisma

14:40-15:00

KAHVE ARASI

15:00-16:10

iMMUN SiSTEMDE YOLAKLAR KURSU

Kurs Baskanlari: Dr. Caner Aytekin, Dr. Elif Karakog Aydiner

15:00-15:30

JAK/STAT Yolagi

Konusmacilar: Dr. Begiim Ozbek, Dr. [smail Yaz

15:30-16:00

NFkB Yolagi (Kanonik, Nonkanonik NFkB Yolagi ve Hastaliklarla iligkisi)

Konugmacilar: Dr. Saliha Esenboga, Dr. Hacer Neslihan Bildik

16:00-16:10

Tartisma

16:10-16:40

AKAN HUCRE OLGER iLE FONKSIYONEL TESTLER

Oturum Bagskanlari: Dr. Yavuz Kéker, Dr. Sevil Oskay Halagh

Konusmaci: Dr. Tolga Sitlii

16:40-16:50

Tartisma

16:50-17:10

KAHVE ARASI

17:10-18:30

FENOKOPILERE GUNCEL BAKIS

Oturum Baskanlari: Dr. Ahmet Ozen, Dr. Mehmet Kilig

17:10-17:30

Sitokinlere Karsi Gelisen Otoantikorlar ve Enfeksiyonlar

Konugmaci: Dr. Sevgi Keles

17:30-17:50

Somatik Hipermutasyonlar ile Olusan Fenokopiler

Konugmaci: Dr. Mehmet Ali Karaselek

17:50-18:10

VEXAS Sendromu

Konugmaci: Dr. Fevzi Demirel

18:10-18:20

Tartisma

18:20-18:30

KAHVE ARASI

18:30-18:45

ACILIS

Dr. ilhan Tezcan, Dr. ismail Reisli, Dr. Sevket Arslan

18:45-19:30

ACILIS KONFERANSI

Oturum Baskanlari: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Yildiz Camcioglu, Dr. Aydan ikinciogullari

Enfeksiyonlara Karsi Bagisiklhik Dizgesi

Konugmaci: Dr. Sefik Alkan

20:00

AKSAM YEMEGi
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11. KLINiK iMMUNOLOJi KONGRESI

09-12 NiSAN 2025 JUJU PREMIER PALACE, ANTALYA
KONGRE PROGRAMI

10 Nisan 2025 Persembe

ANA SALON
KONFERANS
Oturum Bagskanlari: Dr. ilhan Tezcan, Dr. Aydan ikincioglullari
08:00-08:30
Understanding The Mechanisms of Immune Dysregulation in Actin-Related Inborn Errors of Immunity and Beyond
Konusmaci: Dr. Kaan Boztug
ENFEKSIYONLAR VE IMMUN SiSTEM
08:30-09:45
Oturum Bagskanlari: Dr. Deniz Cagdas Ayvaz, Dr. Cigdem Aydogmus
Enfeksiyon Ajanlarina immiin Yanit (Viral, Bakteriyel, Fungal)
08:30-08:50
Konusmaci: Dr. Sebnem Kilig
EBV Enfeksiyonuna Yatkinlikla Seyreden immiin Yetmezlikler
08:50-09:10 -
Konugmaci: Dr. Candan Islamoglu
HPV Enfeksiyonlarina Yatkinlikla Seyreden immiin Yetmezlikler
09:10-09:30
Konusmaci: Dr. Saliha Esenboga
EBV ilgili Lenfoproliferasyon ve GLILD ile Prezente Olan Bir Primer immun Yetmezlik Olgusunda IFIH1 Mutasyonu
09:30-09:40
Konugmaci: Dr. Ceyda Tunakan Dalgi¢
09:40-09:50 | Tartisma
09:50-10:15 KAHVE ARASI

10:15-10:45

10:45-12:00

UYDU SEMPOZYUMU - CENTURION

DOGUSTAN BAGISIKLIK HATALARINDA iNTRAVENGZ IMMUNGLOBULIN KULLANIMI

Oturum Baskani: Dr. Aydan ikinciogullari

Konusmact: Dr. ismail Reisli

ACiL SERViS VE YOGUN BAKIMDAN PRIMER iMMUN YETMEZLIK TANISINA

Oturum Baskanlari: Dr. Tanil Kendirli, Dr. Zeynep Gékge Gayretli

10:45-11:05

Akciger Enfeksiyonlari ve immiin Yetmezlikler

Konusmaci: Dr. Sua Siimer

11:05-11:25

Primer immiin Yetmezlik Zemininde Otoimmiin Enteropatiler

Konusmact: Dr. Omiir Ardeniz

11:25-11:45

Santral Sinir Sistemi Enfeksiyonlari ve Primer immiin Yetmezlikler

Konugmaci: Dr. Ferah Genel

11:45-11:55

TACI iliskili Tedaviye Direngli Enteropati

Konugmaci: Dr. Nevzat Kahveci

11:55-12:00

Tartisma

12:00-12:30

TNGS NEGATiIF TANIMLANMAMIS HIPOGAMMAGLOBULINEMiK COCUKLARIN UZUN SURELI iZLEMi

Oturum Baskanlani: Dr. Aydan ikinciogullari, Dr. Tugba Arikoglu

Konugsmaci: Dr. Necil Kiitiikgiiler

12:30-13:45

OGLE YEMEGi
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11. KLiNiK iMMUNOLOJi KONGRESi

09-12 NiSAN 2025 JUJU PREMIER PALACE, ANTALYA
KONGRE PROGRAMI

10 Nisan 2025 Persembe
ANA SALON
UYDU SEMPOZYUMU - KEDRION

FARKLI YAS GRUPLARINDA iMMUNGLOBULIN KULLANIMI

Oturum Bagkani: Dr. Ugur Musabak

Konusmaci: Dr. Sebnem Kilig

COViD-19 ENFEKSiYONU SONRASI DENEYiMLERIMiZz

Oturum Bagkanlari: Dr. Ercan Kiiglikosmanoglu, Dr. Semra Demir

14:15-14:35

Uzamig Covid-19 Enfeksiyonu

Konusmaci: Dr. Ahmet Cadkan inkaya

14:35-14:55

Primer ve Sekonder immiin Yetmezligi Olan Hastalarda Covid-19 Enfeksiyonunun Yénetimi

Konugsmaci: Dr. Ugur Musabak

14.55-15:05

Tartisma

UYDU SEMPOZYUMU - KLiNiK iMMUNOLOJi DERNEGI

PRIMER iMMUN YETMEZLIKLERDE IV iMMUNOGLOBULINLERIN ONEMI

15:05-15:35
Oturum Bagkani: Dr. Sevgi Keles
Konusmaci: Dr. Oner Ozdemir
15:35-16:00 KAHVE ARASI
BAKTERIYEL, MiKOBAKTERIYEL VE FUNGAL ENFEKSIYONLARA YATKINLIKLA SEYREDEN iMMUN YETMEZLIKLER
16:00-17:30
Oturum Bagkanlari: Dr. Hasibe Artag, Dr. Fatih C6lkesen
Bakteriyel Enfeksiyonlara Yatkinlik ile Seyreden Primer immiin Yetmezlikler
16:00-16:20
Konusmaci: Dr. Nesrin Glilez
Mikobakteriyel Hastaliga Mendelyen Duyarlilik (MSMD)
16:20-16:40
Konugmaci: Dr. Neslihan Edeer Karaca
Fungal Enfeksiyonlara Yatkinlikla Seyreden Primer immiin Yetmezlikler
16:40-17:00
Konugsmaci: Dr. Mehmet Emin Gerek
Graniilomat6z immiin Yanit ve Graniilom Olusumu ile Seyreden Primer immiin Yetmezlikler
17:00-17:20
Konugmaci: Dr. Deniz Cagdas Ayvaz
X'e Bagh Kronik Graniilomat6z Hastalikh Bir Kiz Olgu
17:20-17:30
Konugmaci: Dr. Nalan Yildiz
PiY KAYIT SISTEMi VE SORUNLARIMIZ
17:30-18:00 | Oturum Bagkanlari: Dr. Ahmet Zafer Caliskaner, Dr. Derya Ufuk Altintas
Konusmact: Dr. [smail Reisli
FOSFATIDILINOSITOL YOLAGI: ASPDS1 VE APDS2
18:00-18:20
Oturum Bagkanlari: Dr. Ahmet Zafer Caliskaner, Dr. Derya Ufuk Altintas
18:00-18:20 | Konusmaci: Dr. Deniz Cagdas Ayvaz
18:20-18:30 | Tartisma
18:30-19:30 POSTER SAATi
19:30 AKSAM YEMEGI
21:00 GUNUN DEGERLENDIRILMESI
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09-12 NiSAN 2025 JUJU PREMIER PALACE, ANTALYA
KONGRE PROGRAMI

11 Nisan 2025 Cuma
ANA SALON
PRIMER iMMUN YETMEZLIKLERDE UZUN DONEMDE KARSIMIZA CIKAN SORUNLAR
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08:00-09:10
Oturum Bagkanlari: Dr. Sevket Arslan, Dr. Giinseli Bozdogan
Gastrointestinal Sorunlar-Eriskinde
08:00-08:15
Konusmact: Dr. Eray Yildiz
Gastrointestinal Sorunlar-Cocukta
08:15-08:30
Konugmaci: Dr. Sinan Sari
Solunum Sistemi Sorunlari-Eriskinde
08:30-08:45
Konusmac: Dr. Filiz Sadi Aykan
Solunum Sistemi Sorunlari-Cocukta
08:45-09:00 -
Konusmact: Dr. llknur Kiilhas Celik
Heterozigot CD3G Varyanti iligkili Otoimmiinite Olgusu
09:00-09:10
Konusmaci: Dr. Seda Altiner
09:10-09:30 KAHVE ARASI
GENETiK RAPORUN ESASLARI, RAPOR OKUMA VE YORUMLAMA
09:30-10:10 | Oturum Bagskanlari: Dr. Yasemin Alanay, Dr. Ozlem Keskin
Konusmaci: Dr. Ozlem Akgiin Dogan
10:00-10:10 | Tartisma

UYDU SEMPOZYUMU - DEM iLAC

TURKIYE’DE iLK EX ViVO GEN TEDAVIiSi DENEYiMi

10:10-10:40 =
Oturum Bagkani: Dr. llhan Tezcan
Konugmaci: Dr. Musa Karakiikgt
PRIMER iMMUN YETMEZLIKLERDE COCUKLUK GAGINDAN YETiSKINLIGE GEGi$ SORUNLARI
10:40-11:35
Oturum Baskanlan: Dr. Ozgiir Kartal, Dr. Koray Harmanci
Primer immiin Yetmezliklerde Cocukluk Cagindan Yetiskinlige Gegis Sorunlari
10:40-10:55
Konusmact: Dr. Fatih Celmeli
Primer immiin Yetmezliklerde Cocukluk Cagindan Yetiskinlige Gegis Sorunlari
10:55-11:10
Konugmaci: Dr. Sait Yesillik
Cocukluk Cagindan Yetigkinlige Hipomorfik Artemis Mutasyonunun Klinik ve Laboratuvar Degerlendirmesi
11:10-11:25
Konusmaci: Dr. Esra Hazar
11:25-11:35 | Tartisma
HEREDITER ANJIYOODEM OTURUMU
11:35-12:30
Oturum Bagkanlan: Dr. Mustafa Giileg, Dr. Aysen Bingdl, Dr. Asli Akkor
immiinolog Perspektifinden Herediter Anjiyoodeme Bakis
11:35-11:55 -
Konugmaci: Dr. Nida Oztop
Herediter Anjiyo6dem Tedavisinin Giinceli ve Gelecegi
11:55-12:15 —
Konugmaci: Dr. Ozlem Keskin
12:15-12:30 | Tartisma
12:30-13:30 OGLE YEMEGI




13:30-14:45

Klinik
@ immiinoloji
(oopt eft

11. KLiNiK IMMUNOLOJi KONGRESi
09-12 NiSAN 2025 JUJU PREMIER PALACE, ANTALYA

KONGRE PROGRAMI
11 Nisan 2025 Cuma
ANA SALON
PRIMER iMMUN YETMEZLIKLE KURATIF VE HEDEFE YONELIK TEDAVILER

Oturum Bagskanlari: Dr. Siikrii Nail Giiner, Dr. Seda Altiner

13:30-13:50

Hematopoetik K6k Hiicre Nakli ve Yenilikler

Konusmac: Dr. Sule Haskologlu

13:50-14:10

Gen Tedavisi ve Yenilikler

Konusmac: Dr. Tugge Duran

14:10-14:30

Primer immiin Yetmezliklerde Kullanilan Biyolojik Ajanlar

Konusmact: Dr. Dilek Ozcan

14:30-14:45

14:45-15:15

15:15-15:30

Tartisma

UYDU SEMPOZYUMU - TAKEDA
iMMUNOGLOBULIN REPLASMAN TEDAVIiSINDE DAHA iLERIYE: IVIG, SCIG ve FSCIG ile BIREYSELLESEN TEDAVi

Oturum Bagkanlari: Dr. ilhan Tezcan

Konusmact: Dr. Elif Karakog Aydiner

KAHVE ARASI

15:30-16:20

TiMUSUN YENIDEN KESFi

Oturum Baskanlani: Dr. Aydan ikinciogullar, Dr. Dicle Orhan

15:30-15:50

Timus Gelisimi ve Hastaliklan

Konusmac: Dr. Sevgi Bilgi¢ Eltan

15:50-16:10

Timus Gelisiminde Medullar Epitel Hiicrelerin Rolii

Konusmaci: Dr. Sevgi Késtel Bal

16:10-16:20

TRAC Geni: Yeni Bir Varyantin Farkh Klinik Prezentasyonu ve Ayrintilh immiinolojik Bakis

Konusmaci: Dr. Ugur Tokdemir

16:20-17:10

SEKONDER iMMUN YETMEZLIKLER

Oturum Bagkanlari: Dr. Ayse Metin, Dr. Sevket Arslan

16:20-16:40

Sekonder immiin Yetmezlik Etiyolojisine Yaklagim

Konusmaci: Dr. Recep Evcen

16:40-17:00

Sekonder immiin Yetmezliklerin Klinik Yonetimi (Ne Zaman Tedavi Baslayalim, Ne Kadar Devam Edelim, Ne Zaman Keselim?)

Konugmaci: Dr. Muhlis Cem Ar

17:00-17:10

Tartisma

17:10-18:00

YENi TANIMLANAN PRIMER iMMUN YETMEZLIKLER

Oturum Bagkanlari: Dr. Fatma Duksal, Dr. Osman Ozan Yegit

17:10-17:30

Cocukluk Gaginda

Konugmaci: Dr. Selin Seving

17:30-17:50

Erigkin Cagda

Konusmact: Dr. Tugba Onalan

17:50-18:00

Tartisma

18:00-18:50

HIPERIMMUNGLOBULIN E SENDROMLARI VE EOZiNOFILIYE YAKLASIM

Oturum Bagkanlari: Dr. Sevgi Keles, Dr. Glilbin Bingd!

18:00-18:20

Hiperimmunglobulin E Sendromlari

Konusmaci: Dr. Safa Baris

18:20-18:40

Eozinofiliden Primer immiin Yetmezlik Tanisina

Konugmaci: Dr. Dilara Kocacik Uygun

18:40-18:50

Tartisma

20:00

Guniin Degerlendirmesi
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11. KLINiK IMMUNOLOJi KONGRESi
09-12 NiSAN 2025 JUJU PREMIER PALACE, ANTALYA

KONGRE PROGRAMI
12 Nisan 2025 Cumartesi
ANA SALON

AKILCI iLAC KULLANIMI

08:15-08:30 | Oturum Baskanlari: Dr. Cagman Tan
Konusmact: Dr. Fatma Arzu Akkus
08:30.09:30 SOZEL BILDIRILER - 1
Oturum Bagkanlari: Dr. Fazil Orhan, Dr. Sevket Arslan
Sozel Sunum 1 - DOCKS8 eksikliginde kapsamli aff T hiicre repertuvar analizi: Ayirici bir CD8+ TCR repertuvar profili
08:30-08:40 Dr. Rahmi Kutay Erdogan
Sozel Sunum 2 - CHAPLE Sendromunda Pozelimab'in Etkinlik ve Giivenliginin Degerlendirilmesi: Cok Merkezli Prospektif Calisma
08:40-08:50 Dr. Melek Yorgun Altinbas
Sozel Sunum 3 - Artemis Eksikligi Klinik Spektrumu; 30 yillik retrospektif degerlendirme
08:30-09:00 Dr. ilayda Aydin
PG Sozel Sunum 4 - Bruton agamaglobulinemisi olan hastalarda monosit alt gruplarinin degerlendirilmesi
Dr. Ay¢a Ceylan
T GE Sozel Sunum 5 - Hipomorfik DCLRE1C Varyantinin In Silico Analizi: Artemis Proteininin Yapisal Kararsizhgi ve Klinik Etkileri
Dr. Serkan Kiiggiiktiirk
09:20-09:30 | Tartisma

B SALONU

SOZEL BILDIRILER - 2

08:30-09:30
Oturum Bagkanlari: Dr. Figen Dogu, Dr. Fatih C6lkesen
Sozel Sunum 6 - Agir Konjenital Notropenili Hastalarda Kemik Mineral Yogunlugunun Degerlendirilmesi: Tiirkiye'den bes merkezin
08:30-08:40 | deneyimi
Dr. Yasin Karali
Sozel Sunum 7 - Erigskin CTLA-4 Haplo Yetmeazligi ve LRBA Eksikligi Olgularinin Klinik Seyrinde Goriilen Enfeksiyonlarin Spektrumu:
08:40-08:50 | Abatacept Kullanimi Nasil izlenmeli?
Dr. Ziileyha Galata
Sozel Sunum 8 - Primer immiin Yetmezligin Karanlik Yiizii: Kanser — Cok Merkezli Bir Analiz
08:50-09:00
Dr. Serdar Géktas
Sozel Sunum 9 - Eltrombopag tedavisi alan ve almayan pediatrik Itp hastalarinda Mukoza iliskili Degismez T hiicreleri (Mat), iliskili
09:00-09:10 | sitokinler ve Mr-1+ hiicre sayi ve fenotipindeki degisimler
Dr. Zehra Biisra Azizoglu
- Sozel Sunum 10 - Homozigot ATM Mutasyonlari Tagiyan Hastalarda PAK4’iin Molekiiler Diizeyde Degerlendirilmesi
’ ' Dr. Feyza Kostak
09:20-09:30 | Tartigma

C SALONU

SOZEL BILDIRILER - 3

08:30-09:30
Oturum Bagskanlari: Dr. Safa Baris, Dr. Siimeyra Alanyalim
Si:')z_el Sunum 11 - Eriskin immiinoloji Referans Merkezinde Sekonder Hipogamaglobulinemi Olgularinin Enfeksiyoz Etkenlere Gore Analizi
08:30-08:40 | ve Immunglobulin Replasman Sonuglari
Dr. Eda Aslan
Sozel Sunum 12 - Yaygin Degisken immiin Yetmezlik hastalarinda immiin disregiilasyon varligi ve enfeksiyon sikligi arasindaki iliskinin
08:40-08:50 | arastirilmasi
Dr. Ummiigiilsiim Yilmaz Ergiin
R Sozel Sunum 13 - immiin Sistemin Dogustan Hatalari ile izlenen Hastalarda Yiiksek Riskli Bir Etken: Cmv Enfeksiyonu
Dr. Merve Siileyman
IR Sozel Sunum 14 - Dogustan Bagisiklik Kusuru Siiphesi ile Genetik Test istenen Hastalarin Sonuglarinin Degerlendirilmesi
Dr. Saniye Yasemin Yilmaz
ST So6zel Sunum 15 - Kronik Graniilomatoz Hastalikta Tanisal Gecikme ve Klinik Heterojenite
Dr. Bahri Can Duran
09:20-09:30 | Tartigma
09:30-09:45 KAHVE MOLASI
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11. KLINiK IMMUNOLOJi KONGRESi
09-12 NiSAN 2025 JUJU PREMIER PALACE, ANTALYA

KONGRE PROGRAMI
12 Nisan 2025 Cumartesi
ANA SALON

KAPANIS KONFERANSI
09:45-10:30 | Oturum Bagskanlari: Dr. ismail Reisli, Dr. Sevket Arslan

Konusmacr: Dr. ilhan Tezcan

ANA SALON

SOZEL BILDIRILER - 4

Oturum Baskanlari: Dr. Oner Ozdemir, Dr. Ahmet Kan

10:30-11:30

Sozel Sunum 16 - Eltrombopag insan ve farede Treg ve kontrol noktasi inhibitor seviyelerini artirmakta Deneysel Otoimmiin
10:30-10:40 | Ensefalomiyelit fare modelinde hastalik siddetini azaltmaktadir

Dr. Zehra Biisra Azizoglu

Sozel Sunum 17 - Primer immiin Yetmezlik Hastaliklarinda Dermatolojik Bulgular ve iliskili Genetik Mutasyonlar

10:40-10:50
Dr. Siikran Aslan Savas
e Sozel Sunum 18 - Primer immiin yetmezlik tanili hastalarda otoimmiin sitopeniler ve monogenik mutasyonlar
' ’ Dr. Emrah Harman
Sozel Sunum 19 - CD20 Molekiil Eksikligi ve Tagiyicilik Orani: Bir Kby Taramasi
11:00-11:10
Dr. Ebru Siimen
T Sozel Sunum 20 - Mikobakteriyel hastaliga mendel duyarlilik (MSMD): 16 olgunun klinik ve genetik 6zellikleri

Dr. Sevde Demirséz
11:20-11:30 | Tartisma

SOZEL BILDIRILER - 5

Oturum Bagskanlari: Dr. Mustafa Giileg, Dr. Caner Aytekin

10:30-11:30

(OERSE S6zel Sunum 21 - COVID-19 Hastalik Siddetinde Makrofaj Polarizasyonu ve ADA Aktivitesinin Dinamik Etkilesimi

Dr. Tugge Bozkurt

S6zel Sunum 22 - Eriskin Yaygin degisken immiin yetmezlik hastalarinda T hiicre alt gruplarinin analizi: Naif CD4+T hiicre diisiikligi
10:40-10:50 | enfeksiyon digi komplikasyonlari ongorebilir mi?

Dr. Zeynep Kiling

Sozel Sunum 23 - Primer immiin Yetmezliklerde Maligniteler: Tek Merkez Deneyimi

10:50-11:00 Dr. Erhan Bahadir

ek Sozel Sunum 24 - Agir Kombine immiin Yetmezlik ile iliskilendirilen Varyantlarin Yapay Zeka Yontemleriyle Siniflandiriimasi
Dr. Ali Sahin

IS S6zel Sunum 25 - PIDCAP Skorlama Sisteminin Kronik Graniilomatoz Hastalik Tanisi Olan Hastalarda Degerlendirilmesi

Dr. Alp Kazancioglu
11:20-11:30 | Tartisma

C SALONU

SOZEL BILDIRILER - 6

10:30-11:30

Oturum Baskanlan: Dr. Ozgiir Kartal, Dr. Betiil Karaatmaca

Sozel Sunum 26 - Kronik Lenfositer Losemi (KLL) ve Myeloid Tiirevli Baskilayici Hiicreler (MDSC): immiin Supresyon Mekanizmalari

10:30-10:40
Dr. Sinan Kiitiik

Sozel Sunum 27 - Yaygin Degisken immiin Yetmezlik (CVID) Hastalarinda Alerjik Bulgularin Degerlendirilmesi: Tek Merkez 5 Yillik
10:40-10:50 | Deneyimimiz
Dr. Selim Kahraman

Sozel Sunum 28 - Primer immiin Yetmezlik Hastalarinda Karaciger Fibrozisinin Non-invaziv Degerlendirilmesi

10:50-11:00
Dr. Susamber Dik
Sozel Sunum 29 - MIS-C ve T Hiicre Aracili Agresif immiin Yanitlar
11:00-11:10
Dr. Muhammed Ali Kizmaz
T Sozel Sunum 30 - Selektif IgA Hastalarinda Farkh Bir Siniflama: Fenotiplendirme ve Fenotiplerin Klinik Ozellikleri

Dr. Muhsine Ahsen Hocaoglu
11:20-11:30 | Tartisma
11:30-12:00 | Kapanig ve Fotograf Cekimi
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POSTER

ABSTRACT

NO NO BiLDIRi BASLIGI KONU
PS-001 87 Eriskinde immiin yetmezlikler Geg Baslangigli Bir immiin Yetmezlik Olgusu: Good’s Sendromu
PS - 002 91 Kompleman eksiklikleri Herediter Anjio6dem ile Karisan Bir Tani: Nefrotik Sendrom
PS - 003 94 Otoinflamatuar hastaliklar NLRP3 iliskili Cok Erken Baslangigli inflamatuar Bagirsak Hastaligi
PS - 004 95 Kompleman eksiklikleri Nadir bir olgu: CHAPLE Sendromu benzeri klinikle ortaya ¢ikan CD46 eksikligi
PS - 005 96 Eriskinde immiin yetmezlikler Sekonder Hipogamaglobiilineminin Nadir Bir Nedeni: Sleeve Gastrektomi
PS - 006 97 Eriskinde immuin yetmezlikler Kronik ishal Nedeni Olarak IgA ve 1gG2 Alt Grup Eksikligi: 3 Olgu Esliginde
PS - 007 98 Eriskinde immiin yetmezlikler Antiepileptik ilaglarin Neden Oldugu Sekonder Hipogamaglobiilinemi Olgusu
PS - 008 103 Eslik e.der! baslfa bulgular.l olan veya sendromik Nadir gorilen bir immun yetmezlik: Schimke immunoosse6z displazisi
kombine Immiin yetmezlikler
PS - 009 104 Eriskinde immin yetmezlikler Fingolimod Kullanimi ile Sekonder immiin Yetmezlik Gelisen Olgu:
PS - 010 106 Antikor eksiklikleri Pediyatrik Selektif immiinoglobulin A Eksikligi: Yeni Merkez, ilk Yil Deneyimi
PS-011 107 Eriskinde immin yetmezlikler Primer immiin Yetmezlik Tanil iki Hastada Gebelik Yénetimi:
PS-012 108 Antikor eksiklikleri Kriptojenik Karaciger Sirozu ve Yaygin Degisken immiin YetmezIik iliskisi
PS-013 110 Eriskinde immin yetmezlikler Refrakter nétropeniden WHIM sendromu tanisina gidis
PS-014 112 immiin disregiilasyon hastaliklari CVID tanili bir hastada gelisen GLILD ve Non-Hodgkin Lenfoma olgusu
PS - 015 113 Otoimmuin hastaliklar CVID ve siddetli GIS komplikasyonlari: Vaka sunumu
PS-016 115 Eslik e.den. baslfa bulgular.| olan veya sendromik HiperlgE ile prezente olan BCL11B mutasyonu olgusu
kombine Immuin yetmezlikler
PS-017 116 Otoinflamatuar hastaliklar A Rare Ge.netl'c Insight: Homozygous SLC29A3 Gene Mutation in an Adult with
AA Amyloidosis
PS-018 117 Eriskinde immin yetmezlikler Eriskin Yasta insidental MAGT1 Mutasyonu Saptadigimiz Olgumuz
PS-019 119 Kompleman eksiklikleri Kompleman C7 Eksikligi: Tirkiye’de Tanimlanmis ilk Yetiskin Olgu
- - . Osteomyelitis, Liver Abscess, and Cholelithiasis: Unique Presentations in Two
PS-020 120 Dogal immiinite defektleri Families With Identical p47-phox Mutations
PS-021 121 Fagositer sistem bozukluklari Kanama Diyatezi ile Tani Alan Lokosit Adezyon Defekti Tip 3 (LAD Tip 3)
PS - 022 122 Kombine immiin yetmezlikler Agir Korpbme Inlwrpu.r) Yet.mez.llk ve Kombine Immiin Yetmezlik Hastalarinin
Uzun Dénem Klinik Ozellikleri ve Prognozu
PS-023 123 Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iligkili Adenozin Deaminaz Enzim Eksikligi Olan Agir Kombine immiin YetmezIikli Vaka

hastaliklar, vb)

Sunumu
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PS-024 124 Primer immiin yetmezliklerde genetik testler GATA2 Eksikligi Sonucu Gelisen Primer immiin Yetmezlik ve MDS Tablosu
PS - 025 125 Dogal immunite defektleri Hiper-IgE Sendromu: Bir Olgu Sunumu
PS - 026 127 Eslik e.der'! ba§!<‘a bulgular.| olan veya sendromik DeSanto-Shinawi sendromlu nadir gorilen bir immun yetmezlik olgusu
kombine Immiin yetmezlikler
PS - 027 128 Eriskinde immiin yetmezlikler Primer Immun Yetmezlik hasta.la.rlnda gorilen end.okr.mopatller ve genetik
mutasyonlarin patogeneze etkisi — Tek merkez verileri
PS - 028 130 Eriskinde immiin yetmezlikler Yaygm De.g|§k.en Imm.un Yetmezlikli Bir Hastada Gelisen Karaciger Noddler
Rejeneratif Hiperplazi Olgusu
PS - 029 131 immiin disregiilasyon hastaliklar: CTLA-4 Eksikligine Bagh ALPS Tip V: Sitopeni ile Bagvuran Olguda Yeni Bir
Varyant
PS - 030 133 Eriskinde immiin yetmezlikler Yaygﬂln degl:jken @m‘un yetm‘ezlll‘< {C\(ID) tanil bir hastada karacigerde
noddler rejeneratif hiperplazi gelisimi
PS-031 135 Eriskinde immuin yetmezlikler Sekonder Hipogamaglobulinemi izleniminde 5 yillik deneyimimiz
PS - 032 137 Eriskinde immiin yetmezlikler Meme karsm.omu pedenlyle adjuvan tedaviye bagh myelodisplastik
sendrom gelisen bir bloom sendrom olgusu
PS - 033 138 Eriskinde immiin yetmezliler CVID hastal.a‘rm‘d.a Famda gecikme suresi ve komplikasyonlar lle anksiyete ve
depresyon iligkisinin arastiriimasi
PS-034 139 Antikor eksiklikleri Yaygin Degisken immiin Yetmezlik ve Pulmoner Amiloidoz: Bir Olgu Sunumu
L . . Saglik Sistemine Erisimde Gecikmenin Oliimcil Sonuglar: Irak’tan Sevk
PS - 035 141 Kombine immun yetmezlikler Edilen Bir X-AKiY Vakas,
PS - 036 142 Antikor eksiklikleri Hiper IgM Sendromu Olgu Sunumu
PS - 037 143 Antikor eksiklikleri Yaygin degisken immiin yetmezlik hastasinda renal amiloidoz gelisimi
PS - 038 144 Eriskinde immiin yetmezlikler Yéygln'degl'?‘ken |mmun.yfetrr.192I|k (CYID) hastasinda persistan ve tedaviye
direngli campylobacter jejuni enfeksiyonu
PS - 039 147 Eriskinde immiin yetmezlikler NOFOJen.Ik M.esane ve tekrarlayan enfeksiyonlar:Altta yatan immin
yetmezlik mi ?
Eslik eden bagka bulgul | dromik
PS - 040 148 3! e. en a§“a ueu ar‘| olan veya sendromi Geg Yasta Tani Alan DiGeorge Sendromu: 8 Yasinda Bir Olgu Sunumu
kombine Immiin yetmezlikler
PS-041 149 Eriskinde immin yetmezlikler CVID Tanili Bir Hastada TACI Mutasyonu iliskili Lenfoproliferasyon
PS - 042 150 Eriskinde immin yetmezlikler Eriskin Yasta Tani Konulan Prolidaz Enzim Eksikligi
PS - 043 151 Eriskinde immiin yetmezlikler Kronik Karaciger Hastaligi Olan CVID Tanili Bir Hastada Basarili Karaciger
Transplantasyonu
PS - 044 152 Fagositer sistem bozukluklan Jagunal Homolog 1 (JAGN1) Mutasyonu Kaynakli Konjenital Notropeni
Olgusu
PS - 045 154 Kombine immiin yetmezlikler Kombine immiin Yetmezlik Agisindan Takip Edilen Ug Kardes Olgu
PS - 046 155 Antikor eksiklikleri Hodgkin Lgnfoma Prlrrler Immun Yetmezligin Habercisi Olabilir Mi? Geg
Kalinmig Bir Hastanin Oykusu
Eslik eden bagka bulgul | dromik
PS - 047 158 sk eden bagka bu'gularl olan veya sencrom! Siddetli Atopik Dermatit: Hiper IgE Sendromu ile Klinik Karigikhk

kombine immiin yetmezlikler
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PS - 048 160 Eriskinde immiin yetmezlikler g:egpuatlt B’ye Sekonder Hepatosellllerkarsinom gelisen Agammaglobulinemili
PS - 049 163 Fagositer sistem bozukluklari VPS45 eksikligine bagh nadir bir dogustan immunite kusuru: yeni bir olgu
PS - 050 165 Otoinflamatuar hastaliklar TAC! Mutasyonl.f ile Iigkili Yaygln Degisken Immiin Yetmezlik: Tekrarlayan
Genital Apseler ile Bagvuran Bir Olgu
PS - 051 166 Kombine immiin vetmezlikler ADA Eksikligi Olan Bir Hastada Kemik iligi Nakli Sonrasi Karacigerin
v Undifferansiye Embriyonel Sarkomunun Gelisimi: Literatiirdeki ilk Vaka
PS - 052 167 immiin disregiilasyon hastaliklari LRBA ve PRUNE-1 Mutasyonu Birlikteligi: Olgu Sunumu
PS - 053 168 Dogal immunite defektleri GATA2 Eksikligi: Tek Merkez Deneyimi
PS - 054 169 Otoinflamatuar hastaliklar Agir kombine immuin yetmezligi taklit eden bir Aicardi Goutieres Sendromu
olgusu
PS - 055 170 Eriskinde immiin yetmezlikler Ailesel Bir Primer immiin Yetmezlik Zemininde Lenfoma Vakasi
PS - 056 171 Dogal immunite defektleri Omenn Sendronmlu Hastada T Hiicre Profilinin incelenmesi
PS - 057 176 Eriskinde immiin yetmezlikler Ilgr! Ya:j.tua‘ Tani Konulan Good Sendromu: Timoma ve Immdin Yetmezligin
Birlikteligi
PS - 058 178 Fagositer sistem bozukluklari Lokosit Adezyon Defekti Tip-3 iki kardes olgu ve Faktor 7a deneyimi
PS - 059 179 immiin disregiilasyon hastaliklari Endokrinopatiden Sistemik Tutuluma Giden Yolculuk: Ipex Sendromu
PS - 060 187 Kombine immiin yetmezlikler Herpetik Lezyonlarla Basvuran STK4 Eksikligi: Aile Oykiisiiniin Onemi
PS-061 188 Otoinflamatuar hastaliklar Kemik iligi Yetmezliginden Vaskiilite: Bir immiin Yetmezlik Olgusu
PS - 062 189 Eslik e.der! bas!(Ia bulgular.| olan veya sendromik Multisistemik Genetik Sendromlarin Degisken immunolojik Bulgulari
kombine Immuin yetmezlikler
. N ) Yaygin Degisken immiin Yetmezlik (CVID) Tanili Hastada infliksimab
PS-063 191 Eriskinde imm(in yetmezlikler Kullanimina Bagli Sitomegaloviriis (CMV) Retiniti Geligsimi
PS - 064 194 Fagositer sistem bozukluklar Enfeksiyon sonrasinda DHR123 testini tekrarlamak gerekir mi?
PS - 065 195 Eriskinde immiin yetmezlikler Pedl.atrlk h§§ta gr.ubunda B hiicre 6ncisi Hematogon tanimlamasi ve
subtiplendirilmesi
PS - 066 199 Eslik e.der! bas!(Ia bulgular.| olan veya sendromik Dogustan Bagisiklik Kusuru Hastalarinda Endokrinolojik Hastaliklar
kombine Immuin yetmezlikler
PS - 067 200 Eslik e.der! bas!fa bulgularll olan veya sendromik Sendromik Kombine immiin Yetmezliklerin Degisken Yizleri
kombine Immiin yetmezlikler
PS - 068 201 Antikor eksiklikleri Ato.pll.<vl.-1astalarda Gozardi Edilen Primer Immiin Yetmezlik: Selektif Iga
Eksikligi
PS - 069 202 Kombine immiin yetmezlikler Burkitt Lgm.‘?.ma ve Tekrarlayan Epstein-Barr Viris Enfeksiyonlari ile Tani Alan
STK4 Eksikligi Olgusu
PS - 070 203 Antikor eksiklikleri Otozomal resesif PIK3R1 homozigot mutasyonu ve gastrointestinal
komplikasyonlar
PS-071 204 Eslik e.der! ba§!<.a bulgular.| olan veya sendromik Comel-Netherton Sendromu: Nadir Bir Primer immiin Yetmezlik Olgusu
kombine Immin yetmezlikler
PS - 072 205 Otoinflamatuar hastaliklar RIPK1 Mutasyonunun Nadir Bir Yansimasi: Tekrarlayan Ates, Lenfadenopati ve

Apse Olusumu
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PS-073 208 Antikor eksiklikleri Sut Cocugunun Gegici Hipogamaglobulinemisi: Yedi yillik deneyimimiz
PS - 074 210 Primer immiin yetmezliklerde genetik testler NK Hicre .Izolasyonunda Pozitif ve Negatif Seleksiyon Yontemlerinin Saflik
Dereceleri Agisindan Karsilagtiriimasi
PS - 075 213 Eriskinde immiin yetmezlikler CD19 Eksikligi ve Takip Surecinde Gelisen Otoimmiinite Olgusu
PS - 076 214 Kombine immiin yetmezlikler Cinko EkS|kI|g! ve Dermatc.JIOJlk Lezyonlar ile Seyirli Bir Vaka:
Akrodermatitis Enteropatika
PS - 077 216 Otoimmuin hastaliklar B Hiicre Yoklugu Saptanan APECED Olgusu
PS-078 217 Kombine immiin yetmezlikler Farkli yaslarda ve kliniklerle prezente olan ZAP-70 olgular
PS - 079 220 Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskil Dogustan Bagisiklik Kusuru Hastalarinda Hematolojik Bulgular
hastaliklar, vb)
PS - 080 221 Antikor eksiklikleri Smith-Magenis Sendromu tanili olguda goriilen immin yetmezlik; vaka
raporu
PS - 081 229 Dogal immiinite defektleri gtlzz Ve Ishal lle Bagvuran Agir Kombine Immiin Yetmezlik Tanisi Alan Bir
PS - 082 223 Eriskinde immiin yetmezlikler XMEN Haétal|.g|r1da Yet|§k|n Baslangigh Norodejenerasyon: Nadiren
Taninan Bir Klinik Fenotip — Olgu Sunumu
PS - 083 224 Eslik e.der! ba§!<.a bulgular.| olan veya sendromik Mikrosefali, Epilepsi ve Bronsektazi: DIAPH1 Mutasyonu
kombine Immuin yetmezlikler
PS - 084 226 Kombine immun yetmezlikler Ataksi Telenjiektazi Tanili Hastalarimizin Retrospektif Degerlendirilmesi
PS - 085 233 Antikor eksiklikleri Subkuta.n I.mmunoglobulln Tedavisine Yanitsiz Yaygin Degisken Immin
Yetmezlikli 2 Olgu
PS - 086 235 Kombine immiin yetmezlikler Lenfopeni ve nétropeni ile bagvuran RAC2 mutasyonu olgusu
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iligkili Dogustan Bagisiklik Kusurlarinda Kutanoz Bulgular, Tek Merkezli Klinik
PS - 087 240 N ;
hastaliklar, vb) Degerlendirme
L . . . Geriatrik Bir Olguda Protein Kaybettiren Enteropati ile iligkili Folikuler
PS-088 246 Eriskinde imm(in yetmezlikler Lenfoma: Tani Gecikmesine Dikkat Ceken Nadir Bir Vaka
PS - 089 247 Kombine immiin yetmezlikler Mlyokardltle.Pre.zent(? Olan Nadir Genetik Gegisli BCL10 Eksikligi: Maternal
Uniparental Izodizomi
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili Kistik Fibrozisli Cocuklarda Tiikiiriik inflamatuar Belirtegleri ve Dis Eti
PS - 090 248 oy
hastaliklar, vb) Saglhg
PS - 091 255 Kombine immiin yetmezlikler DCLRE=1C (Arteﬂmw) Mutas:yonuna Bagli Bronsektazi Gelisen Atipik Siddetli
Kombine Immin Yetmezlik Olgusu
PS - 092 257 Antikor eksiklikleri Granulom?'toz Le_nfosFlk Interstléyel Akciger Hastaligi lle Presente Olan
Yaygin Degisken Immun Yetmezlik Olgusu
PS-093 259 Kompleman eksiklikleri Kompleman Faktor | Mutasyonu: Bir Olgu Sunumu
PS - 094 261 Eriskinde immiin yetmezlikler Yaygin Degisken Immin Yetmezlllf (CVID) H.a.?ta.smda Non-Hodgkin
Lenfoma ve Yaygin Herpes Enfeksiyonu Gelisimi
PS - 095 264 Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik Mikrosefali, biytime geriligi ve immin yetmezlik ile karakterize infantta
kombine immiin yetmezlikler RNU4ATAC-opati: Olgu sunumu
PS - 096 271 Antikor eksiklikleri Tekrarlayan Ates Sikayeti ile Tani Alan NFKB1 Olgusu
- . . Tekrarlayan Aakciger Enfeksiyonu ve Bronsiektazi ile Bagvuran Adolesan
PS-097 273 Kombine immiin yetmezlikler Bir Hastada Nadir Bir Gen Bozuklugu: FCHO1 Mutasyonu
PS - 098 275 Fagositer sistem bozukluklari Kronik Granltlomat6z Hastalik: Olgu Sunumu
Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik Boy kisaligi ve nefrotik sendromla giden sendromik immiin yetmezlik
PS - 099 276 A . . A 5 .
kombine Immiin yetmezlikler olgusu: Schimke immiino-osseoz displazi
PS - 100 277 immiin disregiilasyon hastaliklari Evans Sendromu Olan Erigkin Bir Hastada Saptanan ITCH Gen Varyanti:

Otoimmiinitenin Genetik Mekanizmalarina Yeni Bir Bakis
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PS-101 278 Dogal immiinite defektleri ZNFX1 Eksikliginde Basarili Hematopoetik K6k Hiicre Nakli
Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik Konjenital Tombositopeni, Wiskott-Aldrich Sendromu Erken Tanisi igin
PS-102 281 L . .
kombine Immin yetmezlikler Uyarici Bulgular
PS-103 285 Fagositer sistem bozukluklar Lokosit Adezyon Defekti 3: Olgu Sunumu
PS - 104 286 immiin disregiilasyon hastaliklar: GrlsFeII! Sendromu Tip 2: HLH ve Nérolojik Komplikasyonlarla Seyreden
Nadir Bir Vaka
PS - 105 287 Antikor eksiklikleri A.tlplk Mikroorganizma ile Agir Enfeksiyondan Aktive Fosfoinositid 3
Kinaz Delta Sendromu Tanisina
PS - 106 288 Antikor eksiklikleri Selektif IgA Eksikligi Olan Hastalarin Retrospektif Degerlendiriimesi
PS - 107 290 immiin disregiilasyon hastaliklari MAGT1 Mutasyonu Saptanan T hicreli Lenfoma Olgusu
PS - 108 201 Fagositer sistem bozukluklar Erken" Baslarlgn;ll Inflar:natuar Bagirsak Hastaligi Tanisindan Kronik
Granilomatdz Hastaligina
PS - 109 293 Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili Nadir Bir Nétropeni Nedeni: Cohen Sendromlu Ug Olgu Sunumu
hastaliklar, vb)
PS - 110 205 Kombine immiin yetmezlikler Arter-\jls in Iki Yu.zu: Farkli Klinik Ozelliklerle Ortaya Cikan Agir Kombine
Immuin Yetmezlik
PS-111 297 immiin disregiilasyon hastaliklari STAT-1 Fonksiyon Kazanimi Mutasyonunun iki Farkli Klinik Fenotipi
PS - 112 208 Otoimmiin hastaliklar O.t.0|mmun Lenf(')p.r.ollf(.er:dtlf .Sendrom (ALPS): Klinik Bulgular, Genetik
Yonler ve Tedavi Stireci Uzerine Bir Olgu Sunumu
PS-113 299 Kombine immiin yetmezlikler Hiper immunglobulin-E Sendromunun Diger Yiizii: PGM3
PS - 114 300 Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik Yaygin immiin Yetmezlik ve Progresif Akciger Tutulumu Gésteren TERT
kombine immiin yetmezlikler Mutasyonu Olan Bir Olgu Sunumu
PS-115 301 immiin disregiilasyon hastaliklari Kaposi Sarkomu
PS - 116 303 immiin disregiilasyon hastaliklar: Esk! Qtl.Tromb05|t Sendromu, Yeni Dogustan Bagisiklik Kusuru: NBEAL2
eksikligi
PS - 117 304 Otoinflamatuar hastahklar Eriskin baslanglgll 6 PFAPA (Periyodik ates, aft, farenjit ve servikal
lenfadenopati) olgusu
PS-118 308 Kombine immiin yetmezlikler LRBA Defekti Olan Hastalarda Kapsamli immiinfenotipik Analizler
Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik Ozgiin Heterozigot CLPB Gen Mutasyonu ile Karakterize Agir Nétropeni
PS-119 309 L . . ; PR
kombine Immiin yetmezlikler ve 3-Metil Glutarik Asidiri: Olgu Sunumu
PS-120 311 Kombine immiin yetmezlikler CARD14 Mutasyonlarinin immiinolojik Etkileri: Bir Olgu Sunumu
PS - 121 312 Kombine immiin yetmezlikler EXTL3 Mutasyonlarinin Immuinoiskelet Displazisindeki Rolii: Bir Olgu
Sunumu
PS-122 313 immiin disregiilasyon hastaliklari CMV Lenfadeniti ile Bagvuran ve PRKCD Eksikligi Saptanan Bir Olgu
PS-123 317 Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili Primer immiin Yetmezlik ayirici tanisinda Pediatrik HIV vakasi
hastaliklar, vb)
PS - 124 318 Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili immiin Sistemin Dogustan Kusurlarinda Sinyal Molekiilleri icin Referans

hastaliklar, vb)

Degerlerin Belirlenmesi
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PS-125 319 Eslik e.derT ba§lfa bulgular.| olan veya sendromik immiin Yetmezlik Birlikteligi Olan Bir Koolen De Vries Olgusu
kombine Immin yetmezlikler
. . NADPH-Oksidaz Suiperoksit Oksijen Radikallerinin Kompleman Reseptér
PS-126 320 F ter Sist Bozuklukl )
agositer >istem Bozukukdar: 3 (CR3) ile Etkilegiminin Izlemi ve KGH da Tanisal Uygulamasi
PS-127 321 Fagositer Sistem Bozukluklar Kemllk.”IgI Nakli Yapilmig X-KGH Tanili Hastanin Kimerizm Takibinde DHR
Testinin Kullanimi
SS - 001 22 Otoimmiin hastaliklar Gozdgn ka§|rllmalmaS| gerek.en bir (.J.|g-l‘.1: postpartum tiroidit iligkili
botulinum toksin’e kargi gelisen anjioddem olgusu
X: Otozom Translokasyonuna Bagli Carpik X inaktivasyonu Sonucu
SS - 002 83 Fagositer sistem bozukluklar Ortaya Cikan Gp91phox Mutasyonuna Bagli Kronik Graniilomatoz
Hastalik Tanisi Alan Kiz Olgu
$S - 003 85 Otoimmiin hastaliklar Juvenil Dermatleyo%lt ve Juvenil Sklerodermali Cocuk Hastalarda M1
ve M2 Makrofaj Polarizasyonunun Aragstiriimasi
$S - 005 93 Eriskinde immiin yetmezlikler Ir?mun"S!steml.n Dog.u§tan K“usurlarmda Latent Tlberkiiloz Taramasi:
Tlberkilin Deri Testinin Rolu
SS - 006 100 Eriskinde immiin yetmezlikler Yaygin Degisken Immiin Yg.tmezhktg I.(I|n|k ve Immunolojik Heterojenite:
Tek Merkez Kohortunun Kiime Analizi
CVID Tanil Hastalarda Akciger Patolojilerinin Tani ve Takibinde HRCT
SS - 007 101 Antikor eksiklikleri Yerine Dusuk Doz Radyasyon Verilerek Cekilen Toraks BT’nin Etkinliginin
Arastiriimasi
SS - 008 105 Eriskinde immiin yetmezlikler Yaygln.De.g|§l_<n?n !rr.1mun Yetmezlik (CVID) Hastalarinda Nétropenin
Mortalite ile lligkisi
SS - 009 111 Otoimmiin hastahklar Kr"'onlk umker olgularln‘dfa serl{m arginaz-1 ve serum interlkin-6
dlzeylerinin degerlendirilmesi
Ss - 011 129 Dogal immiinite defektleri Marjinal Zon Lenfoma tanili hastalarda, hastaligin seyrinde T hiicreler
nasil rol oynar?
SS-017 157 Eslik gdeq ba§l.(.a bU|gU|ar.l olan veya sendromik Bloom Sendromu ve immiinolojik Yansimalari: Bir Olgu Serisi
kombine Immiin yetmezlikler
SS-018 159 Eriskinde imm{n yetmezlikler immiin Sistemin Dogustan Kusurlarina Eslik Eden Alerjik Bulgular
Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik Stat-3 Mutasyonuna Bagli Klasik ve Non-Klasik Hiper IgE Sendromu Olgu
SS-019 161 L . . - A
kombine Immiin yetmezlikler Serisi: Tek Merkez Deneyimi
SS-021 164 immiin disregiilasyon hastaliklari immiin Homeostazin Saglanmasinda Sodyumun Diizenleyici Rolleri
; - . Yas Tip Yasa Bagl Makula Dejenerasyonunda Bevacizumab Tedavisinin
55-022 172 Immiin disregilasyon hastaliklari immiin Yanitlar Uzerindeki Lokal ve Sistemik Etkileri
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iligkili Pediatrik Multisistem inflamatuar Sendromunda (MIS-C) Himoral
SS-023 173 P ; S - .
hastaliklar, vb) Immun Yanitin Dinamikleri ve Diizenlenmesi
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili COVID-19’da immiin Sistem Hiicrelerden Kékenlenen Eksozomlarin
SS - 025 175 P ) ; .
hastaliklar, vb) Imminofenotipsel Incelemesi
SS - 026 177 Eriskinde imm{n yetmezlikler TACI iliskili tedaviye direngli enteropati: Zor bir vakanin yonetimi
SS - 029 182 Eriskinde immiin yetmezlikler Ya'\.ygln I?eglsken Immun Yetmezlik Hastalarinda Gebelik Ve Emzirme
Donemi
EBV ilgili Lenfoproliferasyon ve GLILD ile Prezente Olan Bir Primer
SS-030 183 Eriskinde immiin yetmezlikler immun Yetmezlik Olgusunda IFIH1 Mutasyonu: Singleton-Merten
Sendromu
o r - ) Yetiskin MHC Sinif 1 Eksikliklerinde Sadece Nekrotizan Graniilomlar
-032 1 D <
55-03 85 ogal immdinite defektleri Degil Bakteriyel ve Mikobakteriyel Enfeksiyonlar da Ik Bulgu Olabilir
SS-033 186 Antikor eksiklikleri Selektif ve Parsiyel IgA Eksikligi Olan Cocuk Hastalarimizin Ozellikleri
SS - 036 196 Eriskinde immiin yetmezlikler Yaygin degisken immiin yetersizlik hastalarinin toraks bilgisayarli

tomografi bulgulari: Tek merkez deneyimi
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SS - 038 209 5CIG /IVIG Dogustan bag|§|k.llk kusu'ru.olan olgularda subkutan immiinoglobulin
replasman tedavi deneyimi
PS - 039 211 immiin disregiilasyon hastaliklari Bazofil Aktivasyon Testi (BAT) ile Alerjik Duyarliligin Degerlendirilmesi
SS - 043 275 Kombine immiin yetmezlikler _TRAC"Gem.:.Yem Bir Varyantin Farkli Klinik Prezentasyonu ve Ayrintili
Imminolojik Bakis
ss- 044 227 Antikor eksiklikleri \.(‘ayglln De.g|§ken Immun Yetm.ezlllk Tanili Cocuk Hastalarimizin
Ozellikleri: Tek Merkez Deneyimi
PS - 045 228 Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili Dogustan Bagisiklik Kusurlarini Maskeleyen Alerjik Hastaliklar
hastaliklar, vb)
Sendromik ve Non-Sendromik Erigkin immiin Yetmezlik Olgularinin
SS-048 232 Eriskinde immiin yetmezlikler Enfeksiy6z ve Enflamatuvar Santral Sinir Sistemi Tutulumlarinin
Degerlendirilmesi
PS - 049 236 immiin disregiilasyon hastaliklari ITP ile Seyreden Vakada ELF4 Geninde Yeni Bir Varyant
. LC19A1 ve TNFRSF13B M lari ile iligkili i U
SS - 050 237 Immiin disregilasyon hastaliklari S.C o . ve .S 3 utasyonlart ile fliskili Uzamis Immiin
Disregulasyon: Bir Olgu Sunumu
Ss - 051 738 immiin disregiilasyon hastaliklar: IkJ kardeste IPEX sendromunun genis klinik yelpazesi: Besin alerjisinden
agir organ tutulumlarina
PS - 055 243 Antikor eksiklikleri Seruum Imnjunoglob.ulm Degerlerini Referanslara Gére Otomatik
Degerlendiren Mobil Uygulama
SS- 057 245 Fagositer sistem bozukluklari APSE ETYOLOJiISINDE NADIR BiR NEDEN- Papillon Lefévre Sendromu
. . . . A Rare Primary Immunodeficency Hidden in Autoimmunity:
- 24 Erigk likl
55-058 9 riskinde immin yetmezlikler Heterozygote CD3G variant in a 49-year-old Female Patient
SS - 060 252 SCIG /IVIG K?Iayla§}.|rllm|§ S.ul?vk.utan Immunoglobulin Replasman Tedavisinin
Guvenligi ve Etkinligi
SS-061 253 Primer immiin yetmezliklerde tedavi _Prlm?r Immunyetm_ez.I{k Tar.nllul-last.alar veva Ebe\ieynlerlnuln Prlm.e.r .
Immiinyetmezlikle ligili Bilgi Diizeyi Ve Farkindaliginin Degerlendirilmesi
. TNFRSF13B i i bi 2 infl Igul k
SS - 062 256 Primer Immiin yetmezliklerde genetik testler ,S 3 genmd'e'y.e'm bir v?ry?nt n . ?ma'tuar bulgularin baskin
oldugu CVID fenotipi igin patojenik olabilir mi?
Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik Schimke immiino-Ossedz Displazisi: T Hiicre Eksikligi ile Karakterize
SS- 063 260 T . . o )
kombine Immiin yetmezlikler Multisistemik Bir Nadir Hastalk
SS - 064 267 Kombine immiin yetmezlikler Mikrosefali ve Pansitopeni ile iliskili Yeni NHEJ1 Varyanti
SS - 069 283 Fagositer sistem bozukluklar: Perulanal Apsg Blr.Prl.mer Immiin Yetmezlik Bulgusu Olarak
Degerlendirilmeli mi?
Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iligkili Viral Solunum Yolu Enfeksiyonlarinda Lenfosit Alt Tiplerinin Degisimi:
SS-072 294 . ; . o .
hastaliklar, vb) Klinik ve Imminolojik Perspektif
$S- 075 306 Fagositer sistem bozukluklan Kronik Granulomatf)z Ha§tallkta Hipersensitivite Pnédmonisini Taklit
Eden Bir Fungal Pndmoni Olgusu
SS - 077 316 Antikor eksiklikleri Dislk IgE Seviyesine Sahip Hastalarda Dogustan Bagisiklik Hatalarinin

Makine Ogrenmesi Tabanli Ongoriisii
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$S-010 114 Primer immiin yetmezliklerde genetik testler Primer |m.mun yetmezlik tanili hastalarda otoimmiin sitopeniler ve
monogenik mutasyonlar
. g N DOCKS eksikliginde kapsamh af T hiicre repertuvar analizi: Ayirici bir
SS-012 134 Immiin disregilasyon hastaliklari CD8+ TCR repertuvar profili
s . . . Kronik Lenfositer Losemi (KLL) ve Myeloid Turevli Baskilayici Hiicreler
SS-013 140 Eriskinde immiin yetmezlikler (MDSC): immiin Supresyon Mekanizmalari
s . . . Yaygin Degisken immiin Yetmezlik (CVID) Hastalarinda Alerjik Bulgularin
55-014 145 Eriskinde imm(in yetmezlikler Degerlendirilmesi: Tek Merkez 5 Yillik Deneyimimiz
$S-015 146 Eriskinde immiin yetmezlikler Prlrvner Imr.n.un Ye.tmezllk Hastalarinda Karaciger Fibrozisinin Non-Invaziv
Degerlendirilmesi
SS-016 153 Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili hastaliklar, vb) | MIS-C ve T Hiicre Aracili Agresif immiin Yanitlar
$s - 020 162 Kombine immiin yetmezlikler H?mongot AVTM Mgt?syohlarl Taglyan Hastalarda PAK4’Gin Molekiiler
Diizeyde Degerlendirilmesi
- . - COVID-19 Hastalik Siddetinde Makrofaj Polarizasyonu ve ADA
SS-024 174 Diger (SARS-CoV-2 enfeksiyonu ve iliskili hastaliklar, vb) Aktivitesinin Dinamik Etkilesimi
SS-027 180 Antikor eksiklikleri CD20 Molekl Eksikligi ve Tastyicilik Orani: Bir Koy Taramasi
ss-028 181 Eriskinde immiin yetmezlikler Prlmer Immiin Yetmezlik Hastaliklarinda Dermatolojik Bulgular ve Iliskili
Genetik Mutasyonlar
Erigkin Immiinoloji Referans Merkezinde Sekonder Hipogamaglobulinemi
SS-031 184 Eriskinde immin yetmezlikler Olgularinin Enfeksiydz Etkenlere Gore Analizi ve immunglobulin
Replasman Sonuglari
Ss- 034 192 Antikor eksiklikleri Selekt.lf IgA Ha.st.ala_rlnde.a Far.k|| Bir Siniflama: Fenotiplendirme ve
Fenotiplerin Klinik Ozellikleri
Eriskin Yaygin degisken immuin yetmezlik hastalarinda T hiicre alt
SS - 035 193 Eriskinde immin yetmezlikler gruplarinin analizi: Naif CD4+T hicre dusuklugi enfeksiyon disi
komplikasyonlari 6ngorebilir mi?
ss-037 197 Dogal immiinite defektleri Mlkot?aliten\./el hfastallga mendel duyarlilik (MSMD): 16 olgunun klinik ve
genetik ozellikleri
<5 - 040 212 Antikor eksiklikleri Bruton agamaglobulinemisi olan hastalarda monosit alt gruplarinin

degerlendirilmesi
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. Hi fik DCLRE1C V. t In Silico Analizi: Artemis Proteinini
SS-041 215 Primer Immiin yetmezliklerde genetik testler fpomortt M a'r\(an |n'|n n flico Analizi: Artemis Froteininin
Yapisal Kararsizligi ve Klinik Etkileri
SS - 042 218 Fagositer sistem bozukluklari Aglvr Konjeru.tal N.otroupe.nllll Hastalarda Kem.lk Mlner.al Yogunlugunun
Degerlendirilmesi: Tlrkiye'den bes merkezin deneyimi
Erigskin CTLA-4 Haplo Yetmezligi ve LRBA Eksikligi Olgularinin Klinik
SS - 047 231 Eriskinde imm{n yetmezlikler Seyrinde Goriilen Enfeksiyonlarin Spektrumu: Abatacept Kullanimi Nasil
izlenmeli?
$S - 052 239 Antikor eksiklikleri Yayguln Deg|§ken.lmmun \fetmezllk h:%s.tgla.rlhda immn disregiilasyon
varhgi ve enfeksiyon sikligi arasindaki iliskinin arastiriimasi
SS - 054 242 Eslik e.der? ba§lfa bnguIar! olan veya sendromik Primer immiin Yetmezliklerde Maligniteler: Tek Merkez Deneyimi
kombine Immiin yetmezlikler
SS - 056 244 Kombine immiin yetmezlikler Artemis Eksikligi Klinik Spektrumu; 30 yillik retrospektif degerlendirme
$S - 065 279 Kombine immiin yetmezlikler Agir Koumblne Immun Yetmezlik ile Iliskilendirilen Varyantlarin Yapay
Zeka Yontemleriyle Siniflandiriimasi
Eslik eden baska bulgulari olan veya sendromik Primer immiin Yetmezligin Karanlik Yiizi: Kanser — Cok Merkezli Bir
SS - 066 274 L . . .
kombine Immiin yetmezlikler Analiz
. . CHAPLE Sendromunda Pozelimab'in Etkinlik ve Guvenliginin
55 - 067 279 Kompleman eksiklikleri Degerlendirilmesi: Cok Merkezli Prospektif Calisma
Eltrombopag insan ve farede Treg ve kontrol noktasi inhibitor
SS - 068 282 Otoimmiin hastaliklar seviyelerini artirmakta Deneysel Otoimm{n Ensefalomiyelit fare
modelinde hastalik siddetini azaltmaktadir
Eltrombopag tedavisi alan ve almayan pediatrik Itp hastalarinda Mukoza
SS - 070 284 Otoimmiin hastaliklar {ligkili Degismez T hiicreleri (Mart), iliskili sitokinler ve Mr-1+ hiicre sayi
ve fenotipindeki degisimler
o ) iMMUN SiSTEMIN DOGUSTAN HATALARI iLE iZLENEN HASTALARDA
55-071 292 Kombine immin yetmezlikler YUKSEK RISKLI BIR ETKEN: CMV ENFEKSIYONU
) Dog M . L ) .
S -073 296 Primer immiin yetmezliklerde genetik testler ogustan bagls[kllk kus.u.ru §uphe5| ile genetik test istenen hastalarin
sonuglarinin degerlendirilmesi
ss-074 305 Fagositer sistem bozukluklan PIDCAP Skorla[na Slst?rrunm‘Kronlk Granulomatoz Hastalik Tanisi Olan
Hastalarda Degerlendirilmesi
SS-076 315 Fagositer sistem bozukluklari Kronik Granulomatoz Hastalikta Tanisal Gecikme ve Klinik Heterojenite
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PS - 069, PS- 076, PS - 078, PS - 084, PS - 086 202, 214,217, 226, 235 | Dr. Dilara Kocacik Uygun
Kombine immiin Yetmezlikler PS - 089, PS-091, PS-097, PS- 110, PS-113 247, 255, 273, 295,299 | Dr. Gulbin Bingol
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Kompleman Eksiklikleri PS - 002, PS- 004, PS - 019, PS- 093, SS - 067 91, 95, 119, 259, 279 Dr. Ozlem Keskin
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Primer immiin Yetmezliklerde Genetik PS - 024, PS - 074, SS - 062 124, 210, 256 Dr. Ahmet Ozen
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[Abstract:0082] [SS - 001]

Gozden kacirilmamasi gereken bir olgu: postpartum tiroidit iliskili botulinum
toksin’e karsi gelisen anjio6dem olgusu

Asli Kuncan Ugur
Izmir Sehir Hastanesi

Botulinum toksin uygulamasi ginimuzde sikga gerek kozmetik gerek medikal nedenlerle
uygulanan guncel ve populer bir ydntemdir. Bu olgumuzda alinan anamnezin ve klinik
gegmisin komplikasyonlar ile iliskilendiriimesi agisindan énemi vurgulanmak istenmistir.
Bilinen kronik hastalik dykisl olmayan 8 ay dnce dogum yapmis 31 yasinda kadin hasta
dahiliye poliklinigine gozlerde sisme, nefes almada zorluk sikayetiyle basvurdu.
Basvurusundan 1 gin dnce kozmetik amagli yliz botoxu yaptirdigi 6grenildi. Kendisi de hekim
olan hastanin botox markasinin dysport oldugu, beraber calistigi calisma arkadasi tarafindan
klinikte uygulandigi 6grenildi. Hastaya Urtiker/anjioddem tanisi ile glinlbirlik yatis verilerek
iv antihistaminik ve prednol uygulandi. Semptomlari rahatlayan, nefes darligi gerileyen ve
ylzdeki anjio6demi gerileyen hasta oral prednol tablet ile taburcu edildi. Bu taburculuk
sonrasinda bas dénmeleri ve bayilma hissi artan hasta 1 hafta sonra tekrar dahiliye poliklinik
basvurusunda bulundu. Genel kanlari istenen hastanin TSH"1 27 mg/dLanti-tpo’su >100
seklinde izlendi.Tiroit doppler usg de tirotte heterojenite, kronik tiroidit seklinde raporlandi.
Hastanin hamilelikte kontrol TSH larinin hep 1,5mg/dL bandinda hatta dogumdan 2 ay
sonraki kontolde de TSH 1,5 mg /dL oldugu izlenmistir. Hastada yaklasik 6 yildir anti-TPO
dislik dozda pozitif oldugu, tiroit usg normal izlendigi anamnezi alindi. Hastada postpartum
otoimmun tiroidit gelistigi ve buna sekonder otoimmoiin tiroit hastaliklariyla ile iliskilendirilen
anjioddem gelistigi 6n planda dislnildd. Anjioddem nedeniyle prednol tedavisi verilen
hastada serbest t3-t4 donlisiin dengesinin bozulmasiyla semptomlarinin siddetlendigi
ddsundlda. Tiroid hormon replasman tedavisi baslanan hasta 6 hafta sonra kontrol 6nerisi ile
taburcu edildi.

Sonug olarak; gebelik esnasinda fetusun hayatta kalmasini saglayan immiuin-tolerans
dénemin sonlanip postpartum dénemde gecgilen immin-modilasyonda altta yatan bazi
otoimmun hastaliklar tetiklenebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Botulinum toksin, anjioddem, postpartum otoimmun tiroidit
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[Abstract:0083] [SS - 002] ]
X: Otozom Translokasyonuna Bagh Carpik X Inaktivasyonu Sonucu Ortaya Cikan
Gp91phox Mutasyonuna Bagh Kronik Graniilomat6z Hastalik Tanisi Alan Kiz Olgu

Nalan Yildiz!, Fatih Sultan Mehmet Kog!, Gilben Ozgiil Postuk?, Kiibra Adanur Saglam3,
Yavuz Koker?, Zeynep Gokge Gayretli Aydin?, Fazil Orhan!

lKaradeniz Teknik Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immunolojisi ve Alerji B.D.Trabzon,
Turkiye

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari B.D.Trabzon,
Turkiye

3Karaden_i_z Teknik Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Genetik B.D.Trabzon, Tlrkiye
*Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi, Immunoloji B.D. Kayseri, Turkiye

Kronik grantlomatéz hastalik (KGH), NADPH oksidaz sistemindeki proteinleri kodlayan
genlerde meydana gelen mutasyonlara bagl olarak gelisir. Genetik kalitim gp91phox
mutasyonunda X'e bagli olarak aktarilirken diger mutasyonlar OR kalitim ile aktarilir.
Burada, literatiirde nadir gorilen X’e bagl kalitim gésteren gp91phox mutasyonlu bir kiz olgu
sunulmustur.

11 ay kiz;9 aylikken el sirtindan kan alinan yerde gelisen deri enfeksiyonu nedeni ile birkag
kez antibiyotik tedavisi almis.Sikayetleri dizelmeyen hastanin cekilen elbilek MRI
goruntilemesinde osteomiyelit ile uyumlu bulgulari olmasi Gzerine hastanemize sevk
edildi.Cocuk enfeksiyon kliniginde yatirilarak osteomiyelit tedavisine baslandi.
Ozgecmisinde; gdbedinin zamaninda distiigli, BCG asisi sonrasi asi bélgesinde sislik ve
akintinin uzun sirdigiu ve halen skarlasmadigi gorildi.10 aylikken vicudunda giban
boyunda LAP ve karacigerinde antibiyotik tedavisi ile kaybolan hipoekoik lezyonlarin(apse?)
oldugu 6grenildi. Sag bacaginda farkli donemlerde olusan apselere ait skar izleri
mevcuttu.Anne-baba arasinda akrabalik yoktu ve ailede benzer hastalik dykisu
bulunmuyordu.Muayenesinde sol el (izerinde sutlrler ve sag bacakta iki adet yara skari
vardi. Bazal hematolojik ve immunolojik tetkikleri yasina gére normaldi. DHR testi KGH ile
uyumluydu.WES analizinde CYBB geninin intron 3'Unde heterozigot ¢.252+2T>C
(NM_000397.4) bolge varyanti tespit edildi. X'e bagli resesif bir bozuklukta monoalelik
varyant tasityan bir kadin olgunun klinik bulgulari CGD ile uyumlu olmasi, garpik X
inaktivasyonu olasihigini akla getirdi.Olgunun X kromozom analizinde
46,X,t(X;19)(g22.1;912) oldugu tespit edildi. Hastamizdaki klinik bulgular normal X
kromozomunun garpik inaktivasyonu nedeniyle ortaya ¢ikmistir.

Sonug: KGH nadir de olsa X'e bagli resesif kalitim seklinde kadinlarda da gorilebilir. Bu
durumun X kromozomunun inaktivasyonundan kaynakl olabilecegi akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Kronik graniilomatoz hastalik, X'e bagli, Carpik X inaktivasyonu, kiz
hasta

Hasta ve anneye ait DHR test sonucu
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[Abstract:0085] [SS- 003]
Juvenil Dermatomiyozit ve Juvenil Sklerodermah Cocuk Hastalarda M1 ve M2
Makrofaj Polarizasyonunun Arastirilmasi

Hilya Kése!, Abdurrahman Simsek2, Muhammed Ali Kizmaz?2, Tugce Bozkurt?, Hulya Oztiirk3,
Ferah Budak Sener?, Sara Sebnem Kilig!

1Uludag Universitesi Cocuk Immunoloji ve Romatoloji Bilim Dal

2Uludag Universitesi Temel Immunoloji Bilim Dali

3Uludag Universitesi Patoloji ABD

GIRIS:

Juvenil Dermatomiyozit (JDM), cocukluk caginda ortaya cikan hem deriyi hem cizgili kaslari
tutabilen multisistemik bir vaskulopatidir. Juvenil Skleroderma (JLS) kalinlasmis, sklerotik cilt
lezyonlariyla seyreden heterojen bir grup hastaliktir.JDM ve JSc hastalarinda géruilen cilt
tutulumunun ADA2 enzim aktivitesi ve makrofaj polarizasyonu iliskisini arastirdik.

Yontem:

Bu calismada 10 JDM, 27 JLS tanil hastanin ve 14 saglikh grubun periferik kaninda ve 5
JDM, 5L JLS'li hastadan hlcre kultard yapilarak, M1, M2 makrofaj belirteci olan sitokin ve
kemokinlerin dizeyine bakilmis, ADA2 enzim duzeyi dlgilmus, cilt biyopsi 6rneklerinde ADA2
dizeyi immunhistokimyasal olarak galisiimistir.

Sonuglar:

Calismaya 10 JDM, 27 JLS hastasi ve 14 saglikli kontrol dahil edildi. JDM ve JLS hastalarinda
IL-18, IL-4, TGF-B, TNF-a, IL-10, IL-1B3, IL-13, ADA aktivitesi, ADA1 ve ADA2 dlizeyi kontrol
grubuyla ve her iki hastalik grubuyla karsilastirildiginda istatiksel olarak anlaml yiksek
bulundu. Hucre klltlrl sipernatanlarindan yapilan analizlerde; M1 belirteci olarak
CD80+CD86+ AHO analizinde; JDM, M1 kontrol; unstimule, ve M2 kontrole gére anlamli
derecede artis géstermistir. M2 belirteci olarak CD200R+CD206+ analizinde ise hem M2
kontrol hem JDM, hem de, M1 kontrol ve unstimuleye gore artis géstermistir (Figurel).
ADA2 seviyesi hem JDM hem de JLS hastalarinda M1 makrofaj polarizasyonunda istatiksel
olarak anlaml ytksek bulundu. Deri biyopsi érneklerinde ise hem ADA2 hem de CD68 saglikli
kontrollere gore istatistiksel olarak anlamli yiksek bulundu.

Sonug:

JDM ve JLS hastalik grubunda makrofaj aktivasyonunun patogenezde énemli rol oynadigini,
her iki hastalikta da ortak patogenez olan endotel disfonksiyonun gelismesinde hem
makrofajlarin hem de ADA2'nin major rol oynadigini 6ne siirmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: JDM, JLS, makrofaj polarizasyonu, ADA2 enzimi

Es kiiltiir sonrasi siipernatan ADA enzim aktivitesi
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[Abstract:0087] [PS - 001]

Gecg Baslangich Bir Immiin Yetmezlik Olgusu: Good’s Sendromu

Oyki Unsal, Elif Cetin Basaran, Fevzi Demirel, Filiz Sadi Aykan, Sait Yesillik, Ozgtr Kartal
S.B.U. Gllhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

Amac: Good’s sendromu (GS), timoma ve hipogamaglobulinemi birlikteligi ile karakterize,
40-70 yaslarinda ortaya gikan, geg baslangich primer immin yetmezlik nedeni olan nadir bir
hastaliktir. Tekrarlayan pulmoner ve gastrointestinal enfeksiyonlarla birlikte, humoral ve
hicresel immunitedeki kusurlar nedeni ile bakteriyel, fungal ve viral firsatcl enfeksiyonlar
godzlenmektedir. Enfeksiy6z komplikasyonlarin yani sira otoimmun bozukluklar da
gorulmektedir. Burada gecg yasta hipogamaglobulinemi tanisi alan, kandida 6zofajiti ve kronik
ishalle seyreden bir GS olgusu sunulmustur.

Olgu: Bilinen KOAH, timoma ve koroner arter hastaligi komorbiditeleri olan 78 yasinda kadin
hastanin 7 yildir devam eden bulanti, kusma ve ishal; 6 aydir adizda yaralar ve mantar
enfeksiyonu; 3 ayda yaklasik 20 kilo kaybi sikayetleri mevcuttu. Hasta gastroenteroloji
kliniginde tetkik edilmis, endoskopide kandida 6zofajiti saptanmis, kolonoskopisi normal
bulunmus. Kronik ishal etiyolojisi arastiriimasi amaciyla enfeksiyon hastaliklari servisine
yatirilan hastada, gaitada izospora belli kisti gérilmis. 3 yil 6nce akciger grafisinde sag hiler
dolgunluk saptanmasi Uzerine gekilen toraks BT'de sag Ust lobta 24x41 mm noddler lezyon
saptanmis(Resim 1). Yapilan transtorasik igne biyopsi sonucu timoma ile uyumlu gelmis.
Operasyon onerilmis, hasta kabul etmemis. Hasta tarafimiza ydnlendirildi ve immu{n
yetmezlik agisindan tetkik edildi. Hastada anne-baba akrabaligi ve ailede immiin yetmezlik
Oykulsu yoktu. Tetkiklerinde hipogammaglobulinemi saptandi (Tablo 1). Hastada Good’s
sendromu distinildi ve IVIG tedavisi baslandi. Takiplerinde ishal tablosu geriledi.

Sonug: Timoma ve sik enfeksiyon 6yklslu olan her hastada Good’s sendromu didsunulmelidir.
Bu hastalarda ayrintil immitnolojik degerlendirme yapilmalidir. GS’nun prognozunun CVID
hastalarina gére daha kétl olmasi nedeniyle erken tani ve tedavi 6nemlidir. Artmis
farkindalik bu sendromun erken taninmasini artirabilir ve mortaliteyi 6énleyebilir.

Anahtar Kelimeler: Good’s Sendromu, immuin yetmezlik, timoma

Resim 1.

e —
Toraks BT'de sag st lobta 24x41 mm nodliler lezyon saptanmistir.
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Tablo 1.

Hastanin degerleri Referans araligi  Birim
19G 379 700-1600 mg/dl
IgA 59 70-400 mg/dl
IgM 2 40-230 mg/dl
IgG1 3,0674 3,824-9,286 g/l
IgG2 0,9603 2,418-7,003 g/l
IgG3 0,368 0,2182-1,76 g/l
IgG4 <0,003 0,0392-0,86 g/l
CDh4 48 34-63,8 %
CDS8 36 19-48 %
CD45 100 88-100 %
CD19 1 10-30 %
CD16/56 14 6-29 %

Immiin yetmezlik paneli

[Abstract:0091] [PS - 002]

Herediter Anjioodem ile Karisan Bir Tani: Nefrotik Sendrom

Oyki Unsal?, Elif Cetin Basaran?, Buse Hacioglu?, Sait Yesillik!, Ozgiir Kartal®

1S.B.l___J. Gilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Imminoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara
2S.B.U. Gilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Nefroloji Bilim Dali, Ankara

Amac: Herediter anjioddem(HAOQ), C1 inhibitdr eksikligi veya fonksiyon bozuklugu nedeniyle
asiri bradikinin Gretimine, vaskdiler gecgirgenlikte artis ve anjioddeme yol agar. Antihistaminik,
kortikosteroid ve adrenaline yanit vermez. Nefrotik sendrom(NS) ise; 6édem, masif proteintri
ve hipoalbuminemiyle karakterize bir sendromdur. Gin iginde azalan periorbital 6dem
nedeniyle bu hastalar yanliglikla alerjik veya diger nedenlere bagl anjiodédem tanisi
almaktadir. Bu bildiride, HAO ile karisan bir NS olgusu sunulmustur.

Olgu: Bilinen romatoid artrit(RA) ve kronik bdbrek hastaligi(KBH) komorbiditeleri olan 36 yas
erkek hasta acil servise son 1 haftadir ellerinde ve ayaklarinda baslayan, 2 gindir yuz ve
gbzlerine yayilan sislik sikayetiyle basvurmus. Fizik muayenesinde bilateral gbézlerde,
dudaklarda ve ylzde asimetrik 6dem saptandi (Resim 1A.), uvula édemi yoktu. Vital
bulgulari ve diger sistemlerin muayenesi olagandi. Aile 6ykisl yoktu. Acil serviste intraventz
feniramin 45,5 mg ve 8 mg deksametazon uygulanmis, édemde gerileme olmamisti.
Antihistaminik ve kortikosteroid tedaviye yanit vermeyen asimetrik anjioédem tablosu
mevcut olmasi nedeniyle HAO 6n tanisi ile C1 esteraz inhibitérii 1000 IU uygulandi. Yanit
gbézlenmeyen hastaya 30 mg ikatibant uygulandi, klinik yanit alinamadi. Laboratuvar
tetkiklerinde KBH zemininde akut alevlenme, hipooalbiminemi, proteiniri, C3,C4 ve Clq
dusikligu(tuketime bagl hipokomplementemi) gorildi (Tablo 1.) Nefroloji tarafindan NS
ileri tetkiki amaciyla devir alindi, ditretik baslandi. Tedavi sonrasi 6dem tablosunda gerileme
gozlendi (Resim 1B.) Lupus nefriti 6n tanisi ile bdbrek biyopsisi yapildi, sinif IV lupus nefriti
ile uyumlu bulundu.

Sonug: HAQ, laringeal tutulum nedeniyle tedavi edilmedigi durumda 8limciil olabilmektedir.
Antihistaminik, kortikosteroid ve adrenaline yanitsiz anjioddem vakalarinda HAO akla
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gelmekle birlikte, sistemik bir hastalia bagh 6dem(bébrek, kalp, karaciger vb.) olabilecedi

akilda bulundurulmahdir.

Anahtar Kelimeler: herediter anjioédem, lupus nefriti, nefrotik sendrom

Resim 1.

Gézlerde, dudaklarda ve ylzde bilateral asimetrik 6dem(Resim 1A) ve hastanin tedavi

sonrasi 6dem tablosunda gerileme(Resim 1B) oldugu gériilmektedir.

Tablo 1.

Glukoz (mg/dl)

Ure (mg/dl)

Kreatinin (mg/dl)

Alanin aminotransferaz (u/l)
Aspartat aminotransferaz (u/l)
Total protein (g/dl)

AlbUmin (g/dl)

CRP (mg/dl)

Hemoglobin (g/dl)
Lokosit(x103/mm3)
Trombosit(x103/mm3)

TSH (mU/I)

Serbest T4 (ng/dl)
Romatoid faktor (u/ml)
Anti-CCP IgG (u/ml)

C3 (mg/dl)

Laboratuvar sonuglari

90
144
2,48
40

5,4
2,6
18,5
9,4
13,28
315
6,01
1,01
24,1
6,7
43

Referans
arahgi

70-170
19-44
0,7-1,2
0-40

0-40
6-8,3
3,5-5,2
0-5
13,4-17,6
4,01-9,75
151-387
0,4-4,2
0,8-1,7
0-14

<20
90-180
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C4 (mg/dl)

C1 esteraz inhibitértd (mg/dl)

C1 esteraz inhibitori
fonksiyonu(%)

Kompleman C1q (mg/dl)
IgG (mg/dl)

IgA (mg/dl)

IgM (mg/dI)

PR3 ANCA (u/ml)

MPO ANCA (u/ml)

Anti dsDNA (u/ml)

Lupus antikoagulani (sn)

Antintkleer antikor

Anti SS-A

Anti SS-B

Anti SCL

Anti Jo-1

Anti RNP

Anti Ribozomal P

Anti Histon

Anti Sm D1

Serum amiloid A (mg/dl)

Protein (Tam idrar)

Protein (Spot idrar) (mg/dl)
Kreatinin (Spot idrar) (mg/dl)
Protein/Kreatinin (Spot idrar)

(mg/q)

*Hastanin laboratuvar bulgulari

5
42,2

>130

2,13

1604

20,3

196,2

2,6

1

>200

54,4

++++ (1/10000)

Nukleer benekli ve sipolazmik

yogun ince benekli patern
+++
Negatif
Negatif
Negatif
+++
+++
++
+++
>30
+++
234,5
71,9

3261,47

® L]

Klinik
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10-40
18-40

70-130

15,7-30,6
700-1600
70-400
40-230
<10

<5

<20
31-44

<1

0-30
22-392

0-150
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[Abstract:0093] [SS - 005]
Immiin Sistemin Dogustan Kusurlarinda Latent Tiiberkiiloz Taramasi: Tiiberkiilin
Deri Testinin Roli

Pelin Korkmaz, Ilkim Deniz Toprak, Merve Hérmet Igde, Sule Celik Kamaci, Mehmet Emin
Sezgin, Ayse Feyza Aslan, Nevzat Kahveci, Deniz Eyice Karabacak, Merve Dilsad Atasever,
Zeynep Kiling, Bircan Erden, Osman Ozan Yegit, Semra Demir, Derya Unal, Asli Akkor
Istanbul Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali

Giris: Tlberkiloz, diinya capinda élimlerin baslica nedenlerinden biridir. immin sistemin
dogustan kusurlar(IDK) gibi immiin sistemin zayifladi§i durumlar, tiiberkiloza yatkinligi ve
hastali§in ilerlemesini kolaylastirabilir. Bu calismada, IDK hastalarinda latent tiiberkiiloz
enfeksiyonu(LTBE) ve tlberkiloz sikhgini belirlemeyi ve tiberkilin deri testinin(TDT)
etkinligini degerlendirmeyi amacladik.

Yéntem: Toplam 117 IDK hastasi degerlendirildi; bunlardan 102'sine TDT uygulandi. 0-4 mm
degerler icin test, 2 hafta sonra tekrarlandi. TDT sonuglari >=5 mm olan hastalar semptom
taramasi, asit direncli basil(ARB)-kdltlr incelemeleri ile gogls radyografisi-bilgisayarli
tomografi(BT) ile ileri tetkiklerden gegirildi.

Bulgular: Hastalarin ortanca yasi 35(IQR: 26-45.5) yildi. Antikor eksiklikleri, en yaygin
gruptu(%82,1). Hastalarin %16’sI daha dnce tlberkiloz hastaligi tani ve tedavisi almisti. En
sik tutulum, akciger tiberkilozuydu(%57,1). 102 hastanin 69’una, ikinci TDT uygulandi.
Toplamda 49 hastada TDT sonuglari >=5 mm tespit edildi. Tarama sirasinda 3 hasta
tiberklloz hastaligi, 2 hasta ise tlberkiloz disi mikobakteri enfeksiyonu tanisi aldi. Yaygin
degisken immiin yetmezlik(YDI1Y) tanisi alan bir hastada akciger tiberkiilozi tespit edildi
ancak klinik takiplerinde vefat etti. Daha énce akcider tiiberkiilozu tanisi alan bir YDIY
hastasinda gastrointestinal tiberkiiloz enfeksiyonu saptandi. Selektif IgA eksikligi tanil bir
hastada tiberktiloz lenfadenit, hiper-IgM sendromu tanili bir hastada M.avium kompleksin
Uredigi akciger enfeksiyonu ve LRBA eksikligi tanili bir hastada ise M.intracellulare'nin Gredigi
akciger enfeksiyonu tanisi konuldu. Klinik-radyolojik bulgulara dayanarak gogus hastaliklari
uzmanlarinca, ortanca TDT dederi 10 mm (IQR:8-15.5) olan 24 hastaya koruyucu tiberkiloz
tedavisi verildi.

Sonuc: Bu calisma, IDK hastalarinda tiiberkiiloz iizerine ayrintili bir inceleme sunan ilk
calisma olup, genis bir hasta populasyonundan elde edilen kapsamli veriler sunmaktadir. Bu
bulgular, IDK hastalarinda LTBE taramasinin ve dikkatli izlemin kritik 6nemini
vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: latent tuberktlloz enfeksiyonu, tliberkilin deri testi, Mycobacterium
tuberculosis, M. Avium, M. intracellulare
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[Abstract:0094] [PS - 003] ]
NLRP3 Iliskili Cok Erken Baslangich Inflamatuar Bagirsak Hastaligi

Ali Eren Akin?, Tutku Soyer?, Ozlem Boybeyi2, Odiil Egritas Girkan3, Diclehan Orhan!
lHacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Patoloji Ana Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Cerrahi Ana Bilim Dali, Ankara

3Gazi Universitesi Tip Fakdltesi, Pediatrik Gastroenteroloji Bilim Dali, Ankara

Cok erken baslangigl inflamatuar bagirsak hastalig (IBH), ilk 6 yasta baslayan, genellikle
immn yetmezligin eslik ettigi nadir bir IBH tipidir. Bazen otoimmdiin hastaliklarin ilk
prezantasyonu olarak goérulebilmektedir.

9 ayliktan itibaren kanamal ishal sikayeti olan 4,5 yasinda kiz hasta, son 2 aydir ishalinin
artmasi nedeniyle getirilmistir. Genis spektrumlu antibiyotik, kortikosteroid, azatioprin ve
TNF-inhibitdr tedavilerinden fayda gérmemesi lGzerine total kolektomi uygulanmistir.
Makroskopik olarak materyalin mukozal ylzeyi yaygin Ulsere olup birlesme godsteren
psddopolip dikkati cekmistir. Histopatolojik incelemede plazma hicreleri, lenfositler,
eozinofiller ile karakterize transmural inflamasyon, tim kolon ve terminal ileumda
gbézlenmistir. Néronal hiperplazi, apoptoz ve epitelyal hasar belirgindir. Paneth hlicresi ve
granulom izlenmemistir. Kolektomi dncesinde kandan, yeni nesil dizilemeyle otoinflamatuar
gen paneli galisiimis olup NLRP3 geninde p.GIn703lys (c.2107 C>A) heterozigot mutasyonu
saptanmistir. NLRP3 inflamazomu, interldékin-1B ve interlékin-18'in matlirasyonundan
sorumlu, cok proteinli hiucre ici bir komplekstir. NLRP3 gen mutasyonu, Crohn hastalarinin
%60"Inda gbzlenmekte olup Ulseratif kolit hastalarinda uzun sureli hastalik ile iliskilidir.
Ayrica NLRP3 gen mutasyonu, kriyoprin iliskili periyodik sendromlar (CAPS) gibi cesitli
otoinflamatuar sendromlar ile de yakin iliski igerisindedir. Biyopsi materyalinde néronal
hiperplazi ve transmural inflamasyon gibi Crohn hastaliginin bulgulari, terminal ileum ve tim
kolon segmentlerinin tutulmasi gibi Ulseratif kolitin 6zellikleri bir arada izlenmistir. Hasta
yasl, Paneth hicrelerinin yoklugu, yaygin apoptoz, epitelyal hasar ve NLRP3 gen mutasyonu
g6z dniine alinarak cok erken baslangigh IBH tanisi verilmistir.

Cok erken baslangicli IBH'nin taninmasi, gastrointestinal sistem disindaki organlarin
taranmasi igin gereklidir. Zemin olusturmasi olasi immun yetmezlik ve otoinflamasyon ile

iliskili genlerin tespit edilmesi hem diagnostik hem de terapdétik acidan dnemlidir.
Hedeflenmis tedaviler hastaligin kontroliinde fayda saglayabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Inflamatuar Bagirsak Hastali§i, NLRP3, Otoimmiin, Otoinflamatuar
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[Abstract:0095] [PS - 004]
Nadir bir olgu: CHAPLE Sendromu benzeri klinikle ortaya cikan CD46 eksikligi

Bircan Erden', Semra Demir!, Pelin Korkmaz', Halil Yazici?, Nevzat Kahveci', Zeynep Kiling,
Derya Unal', Ozan Yegit', Asli Akkor? _ _

Istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiltesi I¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Alerji ve Immunoloji
Bilim Dal

2[stanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi I¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Nefroloji Bilim Dali

Giris: CD46 ve CD55, kompleman aktivitesini sinirlandirarak hicreyi hasardan koruyan
molekiillerdir. CD46 eksikligi, baslica atipik hemolitik tiremik sendrom (HUS), infeksiyonlar,
preeklampsiyle iliskilendirilmistir. CD55 eksikligi ise 2017’de Ozen ve arkadaslar tarafindan
tanimlanan, protein kaybettiren enteropati ve tromboz ile karakterize CHAPLE Sendromu’yla
iliskilendirilmistir.

Olgu: 21 yasinda kadin hastanin, dogumdan itibaren olan kusma ve ishal nedeniyle 5
yasinda yapilan tetkiklerinde IgG, IgM ve IgA distk bulunmus. Hastaya yapilan tetkikler
sonucunda CVID tanisi konulmus ve immunglobulin replasmani baslanmis.

18 yasinda eriskin immunoloji poliklinigimize basvuran hastanin; Hemen her sabah kusmayla
rahatlayan karin agrisi, nefrotik diizeyde olmayan proteintrisi ve hipoalbuminemisi vardi.
Soy gecmis sorgusunda anne babasinin kuzen oldugu ve ablasinin HUS gecirdigi 6grenildi.
CHAPLE Sendromu’na benzer klinigi ve ablasinda HUS &ykiisii olan hastaya yapilan WES ve
aileye yapilan segregasyon analizinde; Hastada ve ablasinda homozigot, anne ve babada
heterozigot CD46 mutasyonu belirlendi. Gastroskopisinde makroskopik lenfanjiektazi
goérunumd, duodenal biyopside lenfanjiektazi saptandi. MR-enteroskopide proksimal ve orta
ince badirsakta duvar kalinlk artisi goruldi. PET, ekokardiografi ve abdominal MR-anjiografi
incelemeleri normaldi. Renal biyopside membranéz glomerulonefrit ve trombotik
mikroanjiopati varligi belirlendi.

Tartisma: Hastamizda; CD46 eksikligi icin tanimlanmis trombotik mikroanjiopati varligi,
CHAPLE sendromunda beklenen gastrointestinal yakinmalarin ve lenfanjiektazinin olmasi, ve
ayni mutasyona sahip ablasinda HUS tanisinin olmasi CD46 ve CD55'in fonksiyonel
benzerlikleriyle aciklanabilir.

Sonug: Hastamiz dinyada bildirilen benzer klinik 6zelliklere sahip 2. olgudur. CD46
eksikliginin, CHAPLE benzeri bir klinik spektrumda dederlendiriimesi uygun olabilir.

Anahtar Kelimeler: CHAPLE, kompleman, immun yetersizlik, protein kaybettiren enteropati

[Abstract:0096] [PS - 005]
Sekonder Hipogamaglobiilineminin Nadir Bir Nedeni: Sleeve Gastrektomi

Beglim Go6rguli Akint, Sadan Soyyigit?

1Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi

2Ankara Yildinm Beyazit Universitesi Tip Fakiltesi ve Ankara Bilkent Sehir Hastanesi,
Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi

Giris:

Immunoglobilin G (IgG), sinopulmoner sistemin ve mukozal ylizeylerin korunmasinda
6nemli rol oynayan, kanda bulunan antikorlarin %80’ini olusturan protein yapisinda bir
antikordur. Disukligu dogustan badisiklik kusurlarinda goérilebilecegi gibi protein kaybina
sebep olan bazi hastaliklarda ve protein alimi/emilimi bozukluklarinda da gdérilebilir. Sleeve
gastrektomi sonrasinda protein alimi ve emilimi bozukluguna bagli sekonder
hipogamaglobllinemi gelisen olguyu farkindalik yaratmak icin sunmak istedik.

31



! Klinik
@ Immiinoloji

01 ;A est-

Olgu:

54 yasinda erkek hasta, bilinen Faktdér V Leiden mutasyonu nedeniyle antikoagulan tedavi
aliyor. Ek olarak bipolar duygudurum bozuklugu nedeniyle ketiapin (diistik doz) ve alerjik
rinit nedeniyle antihistaminik+nazal steroid kullaniyor. Hastaya 2016 yilinda Sleeve
gastrektomi uygulanmis, ardindan isleme baglh lokal komplikasyonlar gelismis ve revizyon
operasyonu yapilmis. Revizyon operasyonu sonrasinda gelisen batin ici enfeksiyon nedeniyle
uzun slire yogun bakim yatisi ve genis spektrumlu antibiyotik kullanimi mevcutmus. Batin igi
enfeksiyonu geriledikten sonra, hasta 30 kg kadar kilo kaybetmis. Immiinoloji ve Alerjik
Hastaliklar poliklinigine alerjik rinit yakinmalari ile basvuran hastanin gecmis ciddi enfeksiyon
oykisl nedeniyle alerji tetkiklerine ek olarak Ig degerleri istendi. IgG degerinde dlstklik
nedeniyle antikor yanitlari ve akim sitometri sonuclar dederlendirildi, sonuglar normal

sinirlarda saptandi (Tablo 1). Hastanin protein aliminin ¢ok diisik oldugu saptandi.
Diyetisyen dnerisi alindi, proteinden zengin beslenme sonrasinda IgG dizeylerinin
kendiliginden ylikseldigi goruldi (Sekil 1). Hasta kis aylarinda sik Gist solunum yolu
enfeksiyonu gecirmesi nedeniyle haftanin 3 gini azitromisin profilaksisi baslandi. Hasta
mevcut tedavi altinda stabildir ve yakin takip edilmektedir.

Tartisma:

Mide operasyonlari giinimuzde kilo verme amacgl ¢ok sik basvurulan yéntemlerdir. Mutlak
endikasyonu olan 6zellikli hastalar disinda tercih edilmemelidir. Bu operasyonlari gegiren
hastalarda hipogamaglobulinemi gelisebilecegi unutulmamalidir.

Anahtar Kelimeler: Antikor, Hipogamaglobilinemi, Mide operasyonu, Protein alimi

Tablo 1. Olgumuzun tetkik sonuglari

Tetkik Sonug

Tam kan-Biyokimya Total protein(g/L) 55 (Dusuk)
Albumin(g/L) 40
Hemoglobin (g/dL) 12.7 (Dusuk)
Lenfosit (x109/L) 1.78

Immunoglobulinler  IgA (g/L) 0.849
Total IgG (g/L) 4.92 (Dustk)
IgG1 (g/L) 3.3 (Dustk)
IgG2 (g/L) 1.5 (Dusuk)
IgG3 (g/L) 0.13
IgG4 (g/L) 0.11
IgE (IU/mL) 401

Akim sitometri CD19 (%) 7.6
CD3(%) 71
CD3+CD4 (%) 47
CD3+CD8(%) 25
CD4/CD8(%) 1.8
CD16+CD56(%) 17
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CD19+CD27-IgD+(%) 43
CD19+CD27+IgD-(%) 32
CD21lowCD38low(%) 17

Antikor yanitlari Anti Rubella IgG Pozitif
Anti Rubeola IgG Pozitif
Anti HIV Negatif
Anti A ve Anti B 1/256

Immiinoglobulin (Ig)
Sekil 1. Olgumuzun protein agirhikli beslenme sonrasinda IgG diizeylerinin degisimi

IgG Degisimi
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[Abstract:0097] [PS - 006]
Kronik Ishal Nedeni Olarak IgA ve IgG2 Alt Grup Eksikligi: 3 Olgu Esliginde

Hilya Uflaz!, Begim Gorguli Akin', Makbule Seda Bayrak Durmaz!, Sadan Soyyigit?
1Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi

2Ankara Yildinm Beyazit Universitesi Tip Fakiltesi ve Ankara Bilkent Sehir Hastanesi,
Immunoloji ve Alerji Hastaliklar Klinigi

Giris:

Immunoglobilin A(IgA), solunum ve sindirim sistemi mukozasini enfeksiyonlara karsi
koruyan antikordur. Giardia lamblia’ya bagli enfeksiydz ishal veya eslik eden Colyak
hastali§ina (CH) bagli kronik ishal(KI) siklikla gérilebilir. Gaitada parazit, bakteriyel etken
olmadan veya CH olmadan barsak tutulumu olabilir. IgA eksikligine, IgG2 eksikligi eslik
ettiginde enfeksiyon sikligi ve ciddiyeti artar. Bu durumda distk IgA icerikli immunoglobilin
replasman tedavisi (IgRT) verilebilir. Biz enfeksiyéz etkenler veya CH bulgular olmadan Ki
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(ongrept
ve barsak tutulumu ile seyreden IgA ve IgG2 eksikligi olan 3 olgumuzu sunmayi amagladik.

Olgu 1: 26 yasinda erkek hasta, cocuklukta pnémoni ve ishal nedeniyle hastane yatisi
dykusi vardl. Son 5 yildir KI disinda aktif semptomu yoktu. Ailesinde immiin yetmezIlik(IY)
oykulsu yoktu ancak otoimmun hastalik éykisa vardi. Tetkiklerde IgA, IgG2 ve Class
Switched Memory (CSM)B hiicre eksikligi saptandi. Barsak biyopsinde nodiler lenfoid
hiperplazi goérildi. Hastaya 4 haftada bir 0.5gr/kg IgRT baslandi. Kontrollerinde ishalinin
dizeldigi gorulda.

Olgu 2: 41 yasinda kadin hasta, 6 yildir devam eden KI nedeniyle basvurdu. Ailesinde 1Y
Oykulsl yoktu ancak otoimmuin hastalik éyklsi vardi. Tetkiklerde IgA, IgG2,CSMB hiicre
eksikligi saptandi. Barsak biyopsisinde kronik inflamasyon gérildi. Hastaya 4 haftada bir
0.5gr/kg IgRT baslandi. Kontrollerinde ishalinin dizeldigi goérildi.

Olgu 3: 19 yas erkek hasta, sik ishal ve sik enfeksiyon nedeniyle basvurdu. Ailesinde 1Y
Oykusu yoktu. Tetkiklerde IgA, IgG2 ve barsak biyopsisinde kronik inflamasyon saptandi.
Antibiyotik profilaksisinden fayda gordu.

Olgularin klinik 6zellikleri Tablo 1'de, tetkik sonuclari Tablo 2’de verilmistir.

Tartisma:

Sik ishal ile bagvuran hastalarda antikor eksiklikleri unutulmamalidir. Cinkt bu hastalar
IgRT’den fayda gérebilmektedir. Olgularimizdan ikisinde IgRT tedavisi sonrasinda Ki’in
geriledigi gérilmustar.

Anahtar Kelimeler: Antikor eksikligi, Kronik ishal, Immiinoglobiilin replasman tedavisi

Tablo 1: Olgularimizin Klinik Ozellikleri

Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3
Yas 26 41 19
Cinsiyet Erkek Kadin Erkek
Semptomlarin
Baslangig Yasi > 35 6
Tani Yasi 24 41 19
5 yasinda ishal, pnémoni Sik ishal
ile 2 ay hastane yatisi 20 yil 6nce RA tanisi -
a S . Sik USYE
Oykdusu 18 yasinda kollajen6z (ilag kullanmiyor) . .
. . Epilepsi (ilag
gastrit 6 yildir ishal kullanmiyor)
5 yildir ishal Y
Anne-baba akraba degil
Baba (Otoimmun tiroidit ﬁ\np_tla baba akraba A bab
L ve Vitiligo) €9t nne-baba
Aile Oykdusu < - 1 6lU kardes (kuzen)
Agabey (Vitiligo) : . ot
. . Kizi (Otoimmun 1 6l0 kardes
Anne (Mevsimsel rinit) hepatit)
1 yasayan, 2 6lu kardes P
o . . . Antibiyotik
Aldig1 Tedavi IgRT 40 gram IgRT 30 gram profilaksisi

IgRT, Immiinoglobiilin replasman tedavisi; USYE, Ust solunum yolu enfeksiyonu; RA,

Romatoid Artrit
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Tablo 2: Olgularimizin Tetkik Sonuglari

Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3
Tetkik sonuglar (g/L)
IgA 0.438 § 0.266 § 0251 8
Total IgG 134 104 7
1eGl 8 8.8 6.2
12G2 1.130 § 0754 § 087 §
1eG3 0.194 0.658 0.145
1eG4 0.070 0.070 0.846
Lenfosit (/uLl) 1620 1660 1790
CSM B hicresi (%)
(CD19+CD27+IgD-) 3.7 & 0ss § 16.8
Anti Rubella IgG Pozitif Pozitif Negatif
Anti Rubeola IgG Pozitif Pozitif Suur deger
Doku transglutaminaz Negatif Negatif Negatif
IgA
Doku transglutaminaz Negauf Negatif Negatif
1eG
Gaita mikroskopik Normal Normal Normal
mceleme ve kiiltiix
Patoloji (gastrointestinal Kollajendz gastrit (HP Kronik inflamasyon Kronik inflamasyon
biyopsi) sonuclar negatif, displazi yok)
Tleumda nodiiler lenfoid
hiperplazi
Giiriintilleme sonuglan Servikal. aksiller, Toraks BT (Cizgisel Reaktif LAP
inguinal LAP atelektaziler) Hepatosplenomegali ve
Toraks BT (Brongiektazi) safra kesesinde polip
BT. Bilgisayarh Tomografi: CSM, Class Switched Memory B Hiicresi; HP, Helikobakter Pilori: Ig, Immnglobitlin; LAP,

Lenfadenopati

[Abstract:0098] [PS - 007]
Antiepileptik Ilaglarin Neden Oldugu Sekonder Hipogamaglobiilinemi Olgusu

Beglim Gorgili Akint, Sadan Soyyigit?

1Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Immiinoloji ve Alerji Hastaliklar Klinigi

2Ankara Yildinm Beyazit Universitesi Tip Fakiltesi ve Ankara Bilkent Sehir Hastanesi,
Immunoloji ve Alerji Hastaliklar Klinigi

Giris:

Immunoglobilin G (IgG), humoral bagisiklikta dnemli rol oynayan, kanda bulunan
antikorlarin %80’ini olusturan protein yapisinda bir antikordur. Distkligi dogustan
bagisiklik kusurlarinda gorulebilecegi gibi kullanilan ilaglara bagli da gortlebilir. Literatlrde
cesitli antiepileptik ilaglara (lamotrijin, karbamazepin, fenitoin vb.) bagli
hipogamaglobllinemi gelisen olgular bildirilmistir. Biz de Uglu antiepileptik ilag
(levatirasetam, valproik asit, lamotrijin) kullanimina bagli hipogamaglobulinemi gelisen
hastamizi sunmay! amacladik.

Olgu:

29 yasinda kadin hasta, 12 yasinda epilepsi tanisi almis. Cocuklugundan beri farkl tiirde
epileptik nébetler tarif ediyor. 2017 yilinda jeneralize tonik klonik (JTK) noébet gegirmis,
elektroensefalogram (EEG) primer jeneralize epilepsi ile uyumlu saptaninca levatirasetam,
valproik asit, lamotrijin baslanmis. 2023 yilinda (st solunum yolu enfeksiyonu (USYE)
sikliginda artis, halsizlik ve yorgunluk olmasi nedeniyle immuinolojiye yonlendirilmis. Hastada
IgG dizeyinde dlstklik saptanmis, sonrasinda lenfosit akim sitometri incelemesi yapilmis.
Hastanin immun yetmezlik agisindan yapilan tetkikleri normal saptanmis (Tablo 1). Hastada
antiepileptik ilaglara bagh hipogamaglobilinemi disinulerek nérolojiye ilag dozlarinin
azaltilmasi acisindan danisilmis. Hastanin ilag dozlari azaltildiginda JTK epileptik nobetleri
aktive oldugdu igin epilepsi nobetini tetiklemeyecek en dislik dozda antiepileptik ilag tedavisi
devam etmektedir. Sik USYE nedeniyle baslanan antibiyotik profilaksisi altinda hasta stabil
ve yakin takip edilmektedir. Hastanin takip sirasindaki total IgG dizeylerinin seyri Sekil 1'de
verilmigtir.

Tartisma:

Antiepileptik tedavi alan bir hastada tekrarlayan enfeksiyonlar varsa hasta immauinolojik
acidan mutlaka dikkatli bir sekilde dederlendirilmeli ve immunoglobilin diizeyleri dlcilmelidir.
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Anahtar Kelimeler: antiepileptikler, antikor, epilepsi, immunoloji

Tablo 1: Olgumuzun tetkik sonuglari

Tam kan sayimi- Biyokimya

Immiinoglobulinler

Akim sitometri

Antikor yanitlarn

Immiinoglobulin (Ig)

Tetkik

Total protein(g/L)
Albamin(g/L)
Hemoglobin (g/dL)
Lenfosit (x109/L)

IgA (g/L)

Total IgG(g/L)
IgG1(g/L)

IgG2(g/L)

IgG3(g/L)

IgG4(g/L)

IgE (IU/mL)

CD19 (%)

CD3(%)

CD3+CD4 (%)
CD3+CD8(%)
CD4/CD8
CD16+CD56(%)
CD19+CD27-IgD+(%)
CD19+CD27+IgD+(%)
CD19+CD27+I1gD-(%)
CD21lowCD38low(%)
Anti Rubella IgG

Anti HBs

Anti HIV

Anti A ve Anti B

Sonug

71

52

13.7

3.22

0.802

4.61 (Disiik)
3.79 (Dusuk)
0.94 (Dusuk)
0.314

0.17

14.8

18.6

65

38

33.2

1.14

7

49

33.4

15.2

9

Pozitif

Pozitif
Negatif
1/256

36



! Klinik
@ Immiinoloji

Oagresl
Sekil 1. Olgumuzun total IgG diizeylerinin seyri

IgG Diizeylerinin Seyri
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[Abstract:0100] [SS - 006] ]
Yaygin Degisken Immiin Yetmezlikte Klinik ve Immiinolojik Heterojenite: Tek
Merkez Kohortunun Kiime Analizi

Sadan Soyyigit!, Ceren Kaplankiran?, Betiil Ozdel Oztiirk?, Begim Gérgiili Akin2, Makbule
Seda Bayrak Durmaz?, Ozge Oztiirk Aktas!, Fikriye Kalkan?

1Ankara Yildirnm Beyazit Universitesi Tip Fakiltesi ve Ankara Bilkent Sehir Hastanesi,
Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi

2Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Immiinoloji ve Alerji Hastaliklar Klinigi

Giris: Yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY), klinik ve immunolojik spektrumda genig bir
cesitlilik géstermektedir. Calismamizin amaci, YDIY klinik fenotipleri ile immunolojik bulgular
arasindaki iliskiyi belirleyerek hastalarin yonetiminde yol gOsterici veriler saglamaktir.

Yéntem: YDIY tanisi ile takipli 18 yas ve Ustii hastalarin demografik bilgileri, klinik bulgulari,
enfeksiy6z ve non-enfeksiydz komplikasyonlari, immunolojik ve akim-sitometrik
parametreleri retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: YDIY tanisi olan 32 (K/E: 14/18) hastanin yas ortalamasi 37.03+13.08, tani yasi
medyan 23 (2-64) yil iken, tani gecikmesi 3 (0-26) yil idi. Fenotipler ve organ sistem
tutulumlarina goére ¢ kiime tanimlandi; 1.kime (n=10, %31.2) enfeksiyon fenotipinin
baskin oldudu, 2. kiime (n=8, %25.0) enfeksiyon fenotipinin oldugu, otoimmuiinite ve
lenfoproliferasyonun gortlmedigi ve alerjinin nispeten daha fazla goérialdagi ve 3. kiime
(n=14, %43.8) ise, otoimmunite ve lenfoproliferasyonun baskin oldugu kiimeydi. Bizim
hasta kohortumuzda en sik 3. kime gérildi. Kiimelendirme analizinde en 6nemli
ongorucluler lenfoproliferasyon, otoimmunite ve enfeksiyon olarak saptandi (Sekil 1).
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Hastalarin enfeksiyon olanlarda olmayanlara gére l6kosit, nétrofil, lenfosit ve monosit sayilari
(sirasiyla p=0.010, 0.024, 0.034 ve 0.006) ve C3 ve C4 dlizeyleri daha ylksekti (sirasiyla
p=0.001 ve 0.039). CD4+CD45R0O+ ylizdesi enfeksiyonu olmayanlarda, CD8+CD45R0+
yuzdesi enfeksiyon olanlarda daha yuksekti (sirasiyla p=0.007, 0.003). Otoimmunitesi
olanlarda olmayanlara gére CD8+CD45R0O+ daha dusik, CD21lowCD38low hiicreleri ise daha
fazlaydi (sirasiyla p=0.005, p=0.047) (Tablo 1).

Sonug: Bu calismanin, YDIY’de enfeksiyon, otoimmiinite ve lenfoproliferasyonun belirgin
fenotipik o0zellikler olarak 6ne ciktigini ve tani sireclerinde immin hiicre analizlerinde
fenotipler arasinda bazi farklihklar bulundugunu ortaya koyarak hasta yénetiminde yol
gOsterici olmasi acisindan dederli oldugunu disinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Yaygin dedisken immin yetmezlik, fenotipleme, enfeksiyon,
otoimmunite, lenfoproliferasyon

Sekil 1. Fenotipler ve organ sistem tutulumlarina gore kiime analizi
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Tablo 1. Tani anindaki periferik kan hiicreleri ve lenfosit alt gruplarinin

kiimelenmede etkisi yliksek fenotiplere gore karsilastiriimasi

Lokosit
(/mct)
MeanxSD
(min-
maks)

Notrofil
(/mcl)
Mean+SD
(min-
maks)

Lenfosit
(/mcl)
Mean+SD
(min-
maks)

Hemoglob
ulin (g/dl)
Mean+SD
(min-
maks)

Monosit
(/mcl)
Mean+SD
(min-
maks)

Eozinofil
(/mcl)
Mean+SD
(min-
maks)

Trombosit
(/mct)
MeanxSD
(min-
maks)

C3(mg/dL
)
MeanxSD
(min-
maks)

C4(mg/dL
)

MeanxSD
(min-
maks)

IgG (g/L)
MeanxSD
(min-
maks)

IgM (g/L)
Mean+SD
(min-
maks)

IgA (g/L)
MeanxSD
(min-
maks)

IgE IU/mL
median
(min-
maks)

Enfeksiyon
(+)

6861.67+26
63.98

4522.08+21
95.77

1711.67+69
9.70

13.58+2.46

428.75+157
.76

112.50+92.
136

221000.79+
83000.145

1.3733+0.2
6524

0.3142+0.1
582

3.57+2.79

0.345+0.48
2

0.426+0.30
3

1.50 (0.20-
101.0)

Enfeksiyon

)

3864.29+20
27.73

2377.14£16
13.76

1101.43+31
9.34

12.84+1.72

242.86+90.
68

58.57+41.4
04

145000.43+
95000.904

0.7860+0.2
1675

0.1374+0.1
034

4.04+£2.53

0.319+0.16
2

0.328+0.21
1

1.50 (1.50-
32.50)

0.1
47

0.8
91

0.5
67

Otoimmunite

(+)

5627.50+32
00.518

3641.88+26
20.637

1411.25+52
1.535

13.581+1.94

360.00+181.
328

96.25+91.20
5

182000.25%
101000.445

1.1118+0.38
071

0.2551+0.15
733

4.1981+2.29
420

0.3040+0.21
6

0.4165+.393
12

1.50 (1.5-
37.10)

Otoimmunit

e(-)

6779.33+£22
78.240

4460.00+17
57.705

1747.33+79
8.923

13.240+2.7
1

415.33+144
463

104.67+82.
796

228000.33+
73000.183

1.3633+0.3
1123

0.2871+0.1
350

2.9013+3.1
8023

0.3806+0..5
95

0.3928+.40
421

1.50 (0.20-
101.0)

p

Lenfoprolifer
asyon (+)

6271.30
+3155.099

4160.43+25
40.375

1536.96+70
6.679

13.430+2.24

398.26+176.
909

110.43+95.4
64

207000.3500
0+103.716

1.1854+.397
55

0.2601+0.13
887

3.3289+2.65
411

0.3518+.296
17

0.3355+.335
47

1.50 (0.20-
37.10)
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Lenfoprolifer

asyon (-)
5936.25+15
54.615
3685.00+10
77.868
1680.00+63
0.442
13.37+£2.67
353.75+124
.664
71.25+40.8
61
196000.50+
34000.715
1.2500+.30
000
0.3060+£0.2
003
4.7047+2.7
0323
0.3043+0.1
0890
0.6151+.49
380

1.75 (1-
101)



IgG1
(9/L)
Mean+SD
(min-
maks)

IgG2
(g/L)
Mean+SD
(min-
maks)

IgG3
(g/L)
Mean+SD
(min-
maks)

IgG4
(9/L)
Mean+SD
(min-
maks)

CD3+T
lenfositler
(%)
Mean+SD
(min-
maks)

CD19+B
lenfositler
(%)
MeanxSD
(min-
maks)

CD3+CDS8
+T
lenfositler
(%)
Mean+SD
(min-
maks)

CD3+CD4
+T
lenfositler
(%)
Mean+SD
(min-
maks)

CD3-
CD16+56
+NK (%)
MeanxSD
(min-
maks)

CD4/CD8
(%)
Mean+SD
(min-
maks)

CD3+HLA
DR+T
lenfositler
(%)
MeanxSD
(min-
maks)
CD8+CD4

5RA+ (%)
MeanxSD

3.757+2.59
17

1.451+0.97
7

0.239+0.16
3

0.082+0.04
7

72.99+14.2
5

12.36+9.20

43.39+17.1
9

34.40+13.9
6

10.28+10.2
5

1.07+0.88

19.51+12.2
7

37.52+9.62

3.047+£1.70
4

0.877+0.59
5

0.125+0.06
6

0.061+0.00
5

76.68+10.6

6

12.20+8.15

38.00+8.42

41.22+10.3
4

4.33+£3.63

1.15+0.45

21.91+14.6
1

27.66+11.4
4

0.2
81

0.1
95

0.5
36

47

0.1

0.6

3.9808+2.47
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[Abstract:0101] [SS - 007]
CVID Tanili Hastalarda Akciger Patolojilerinin Tani ve Takibinde HRCT Yerine Diisiik
Doz Radyasyon Verilerek Cekilen Toraks BT'nin Etkinliginin Arastirilmasi

Secim Kolak?!, Fatih Colkesen?!, Necdet Poyraz?, Ferhat Sagun!, Emrah Harman?, Sikran
Aslan Savas!, Sevket Arslan!

INecmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Ig Hastaliklari AD, Immiinoloji ve Alerji
Hastaliklari BD, Konya.

2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Radyoloji AD, Konya.

Amac: CVID hastalarinda akciger hastaliklari,mortaliteyi arttiran en 6nemli
komplikasyonlardan biridir.Akciger hastaliklarinin tani-takibinde HRCT Onerilmektedir,ancak
CVID hastalarinda radyasyon iliskili malignite riski artmistir.Calismamizda HRCT'ye kiyasla
daha disik dozda radyasyon verilerek ¢ekilen Toraks BT bulgularinin HRCT bulgulariyla
kiyaslanarak,akciger patolojilerinin tani-takibinde Toraks BT'nin kullanilabilirliginin
degerlendirilmesi amaclanmistir.

Metod: Calismaya klinigimizde takipli 104 CVID hastasi alindi Ocak 2019-Aralik 2024 tarihleri
arasinda cekilmis mevcut Toraks BT ve HRCT leri retrospektif olarak degerlendirildi.Akciger
patolojisi olan hastalarda géruntlileme yéntemlerinin tani koyabilme ylzdeleri kiyaslandi.
Bulgular: CVID tanili 104 hastanin gorintuleri incelendi.Hem HRCT hem Toraks BT’si olan, bu
iki gérintilemenin arasinda en fazla 3 aylik stire bulunan 35 hastanin géruntileri
kiyaslanarak dederlendirildi.Hastalarin median yas dederleri 39(20-77)idi ve %48.7'si(n=19)
kadindi.Konsolidasyon-buzlu cam %42(n=15), nodlller %37(n=13), bronsektazi
%?34(n=12), lenfadenopati %25(n=9) en yaygin tespit edilen bulgulardi(Sekil-
1).Bronsektazisi olan 12 hastada HRCT ile %100(n=12/12) oraninda bronsektazi
saptanirken,Toraks BT ile %91.6(n=11/12) oraninda saptanmistir(Tablo-1).Intersitisyel
akciger hastahg (IAH) bulgulari olan 4 hastada HRCT ile %100(n=4/4) oraninda bu bulgular
saptanirken, Toraks BT ile %50(n=2/4) oraninda saptanmistir(Tablo-1).Diger akciger
goériunttleme bulgulari(konsolidasyon,buzlu cam,nodll,kist,mozaik atentiasyon,plevral
eflizyon) tespit edilen 21 hastada HRCT ile %100(n=21/21) oraninda bu bulgular
saptanirken,Toraks BT ile %90.4(n=19/21) oraninda saptanmistir(Tablo-
1).Lenfadenopatisi(LAP) olan 9 hastada HRCT ile %11.1(n=1/9) oraninda LAP
saptanirken,Toraks BT ile %100(n=9/9) oraninda saptanmistir(Tablo-1).

Tartisma-Sonug: Literatlirde HRCT'ye alternatif ydntem acisindan,Toraks BT'yle HRCT'nin
kiyaslandigi benzer calisma olmayip, calismamiz bu konuda 6rnektir.Calismamiza gore
bronsektazi ve IAH bulgularinin tespiti HRCT ile Toraks BT’ye kiyasla daha hassas olarak
bulunmusken;LAP’larin tespitinde Toraks BT,HRCT'ye gbére daha hassas
bulunmustur.Buradan sonugla CVID'li hastalarda 6zellikle LAP’larin gorildiigd GLILD ve diger
akciger patolojilerinin takibinde;HRCT'ye alternatif olarak distk radyasyon dozlu Toraks BT
cekimlerinin yapilabilecegini,boylelikle kiimilatif radyasyon maruziyetinin azaltilabilecegini
6ngbrmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Akciger Patolojileri, CVID, HRCT, Toraks BT

42



Klinik
@ immiinoloji
3

fq?ff st

sekil-1

akciger goruntulemesi patolojik bulgular

lenfadenopati %25

konsolidasyon-
buzlucam % 42

bronsektazi %34{',

nodil

= konsolidasyon-buzlucam = nodil = bronsektazi lenfadenopati

Sekil-1: Akciger goriintiilemesindeki sik gériilen patolojik bulgularinin dagihmlari

Tablo-1:
Gériintillemelerle Patoloji Patolojisi Toraks Patolojisi HRCT'de
. Raporlanan Hasta BT’'de Raporlanan Raporlanan Hasta
Raporlanan Patolojiler
Sayisi Hasta Sayisi Sayisi
Bronsektazi 12 11 12
IAH bulgulari 4 2 4
Diger g_ka_ger 21 19 21
patolojileri
LAP 9 9 1

Tablo-1: Akciger patolojilerinde, Toraks BT ve HRCT bulgularinin kiyaslanmasi
[Abstract:0103] [PS - 008]
Nadir goriilen bir immiin yetmezlik: Schimke immunoosseéz displazisi

Zeynep Cavdar, Kenan Cetin, Avniye Kibra Baskin
Gazi Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Alerji-Immunoloji Bilim Dali, Ankara, Turkiye

GIRIS

Schimke immunoossedz displazisi (SIOD), otozomal resesif gecisli, SMARCAL1 gen
mutasyonunun neden oldugu multisistemik bir hastaliktir. Spondiloepifizyel displazi, orantisiz
boy kisaligi, son dénem bdbrek yetmezligine ilerleyen steroit direncli nefrotik sendrom,
hiicresel immiin yetmezlige badl tekrarlayan enfeksiyonlar ile karakterizedir. Insidansi 1-
3/1.000.000 bildirilmistir. Bu gcalismamizda prenatal donemden itibaren blytime geriligi ile
takip edilen, genetik analiz ile SIOD tanisi alip klinigimize yonlendirilen hastamizi sunuyoruz.
OLGU

3 yas 6 ay kiz hasta, prenatal takiplerinde ensefalosel, oligohidramnios ve intrauterin
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gelisme geriliginin saptanmasi sonucu 30 haftalikken dogmus. izlemlerinde bilylime gelisme
geriligi olmasi nedeniyle cocuk endokrinoloji, nefrotik diizeyde proteinirisi ve hipertansiyonu
saptanmasi lGzerine gocuk nefroloji takibine alinmis. Orantisiz boy kisaligi nedeniyle yapilan
genetik analizinde SMARCALL1 geninde c.1777C>T p. (GIn593*) homozigot patojen varyant
saptanmis ve klinigimize yonlendirilmisti.

Basvuru fizik muayanesinde saglari ince telli, burun kdki belirgin ve burun yapisi bulbdz
goéruldi. Sol gézde ice bakan sasilik mevcuttu. Boyu 70 cm (<3p) kilosu 7,4 kg (<3 p)
Olglldi (Resim 1). Anne babasinin 1.derece kuzen oldugu 6grenildi. Sik hastalanma 6ykusi
yoktu. Tam kan sayiminda hafif nétropeni (TNS:1440/mm3) ve lenfopeni (TLS:400/mm3)
disinda patolojik deer gériilmedi. Immiin tetkiklerinde IgG:604 mg/dL (640-2010), Ig M:89
mg/dL (52-297), Ig A:162 mg/dL (44-244), periferik kan lenfosit alt grup analizinde CD3+:
%726 (55-79), CD3+CD4+: %11 (26-49) ve CD3+CD8+: %9 (9-35), PHA ve anti-CD3 ile
lenfosit aktivasyon yanitlarinda belirgin distklik saptandi. Hastaya TMP-SMX, flukonazol,
asiklovir profilaksisi ve IGRT baglandi.

SONUC

Boy kisaligi, gelisme geriligi ve steroide direngli nefrotik sendrom tablosuyla gelen hastalarda
SIOD akla gelmeli, ileri genetik ve immunolojik tetkikler planlanmalidir.

Anahtar Kelimeler: SCHIMKE, immunoossedz displazi, nefrotik sendrom

Fenotipik o6zellikler
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[Abstract:0104] [PS - 009] )
Fingolimod Kullanimi Ile Sekonder Immiin Yetmezlik Gelisen Olgu:

Segim Kolak, Fatih GColkesen, Stkran Aslan Savas, Sevket Arslan .
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari AD, Immunoloji ve Alerji
Hastaliklari BD, Konya.

Giris: Norolojik hastaliklarda kullanilan Rituximab, Ocrelizumab, Ofatumumab, Alemtuzumab,
Kladribin, Natalizumab ve Fingolimod badisiklik sistemini hedef alan terapotik ajanlardir.
Fingolimod (FTY720), 2010'dan beri MS tedavisi igin onaylanmis, sfingozin-1-fosfat(S1P)
reseptdr agonistidir. Fingolimod; S1P reseptdrlerinin aktivasyonuyla, lenfoid organlarda
lenfositleri hapsederek terapdtik lenfopeni olusturur. Fingolimod,solunum yolu enfeksiyonlari,
yasami tehtid eden Herpes virls enfeksiyonlari, nadir maligniteler ve progresif multifokal
Iokoensefalopatiyle iliskilendirilmistir. Asagida Fingolimod kullanimina bagh gelisen bir
sekonder immun yetmezlik vakasindan bahsedilecektir.

Olgu: 51 yas kadin hasta MS tanisiyla nérolojide takipli olup, rutin tetkiklerinde lenfopeni
saptanmasi Uzerine konslulte edildi. Hasta MS tanisiyla nérolojide takipli ve 11 yildir
fingolimod kullanmaktaydi. Hastanin bir kez pnédmoni, 2 kez de perfore otit 6yklsu
mevcuttu. Yilda 1-2 kez USYE nedeniyle antibiyotik kullanimi oluyormus, yaralari geg ve
skarli iyilesmekteymis. Hastanin ailesinde immuin yetmezlik tanili birey yoktu ve anne-baba
akraba degildi. Hastanin laboratuvarinda I6kopeni, lenfopeni ve hipogammaglobulinemisi
mevcuttu (Tablo-1). Hastaya sekonder immun yetmezlik tanisiyla Azitromisin proflaksisi
baslandi ve yakin takibe alindi.

Tartisma-Sonuc: Lenfosit sekestrasyonunun bir sonucu olarak Fingolimod; tedavi
baslangicindan sonraki 2 hafta icinde dolasimdaki lenfositlerde %70-80 oraninda geri
dénlsumliu bir azalmaya neden olur. Baslangig lenfosit sayilar 1,6x10/3pl’'nin altinda olan
hastalarda, disik viicut kitle indeksine (VKI;<18,5 kg/m2) sahip olan kadin hastalarda;
siddetli lenfopeni gelistirme riskinin arttigi belirlenmistir. Hastamizin cinsiyeti kadin olup,
tedavi 6ncesi lenfositi 1,3x10/3ul olarak tespit edilmistir. Sonug olarak; Fingolimod hticresel-
humoral bagisikligi etkileyerek sekonder immun yetmezlige neden olabilecek bir ajandir,
immun yetmezlik disltntlen hastalarda ilag kullanimi sorgulanmasi, etki mekanizmasinin
degerlendirilmesi 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Sekonder immun yetmezlik, Fingolimod, Lenfopeni

Tablo-1
| Laboratuvar degerleri Hasta Sonucu ‘ Referans Arahg:
| Whe (mm3) 3500 4000-10000
| Lenfosit (mm3) 640 R00-3500
| NEU (mm3) 2310 | 1500-7300
.,I.{gb.,lg,gl:‘)ﬁ ,,1}:? d ll,l'l 7:
| PLT (10*/pl) 277 _150-400 |
I1eG (mg/dL) 667 700-1600
IeA (mg/dlL) 108 70-400
| IeM (mg/dL) 46 46-304
| IgG1 (mg/dL) 519 405-1011
| IgG2 (mg/dL) 172 169-786
IgG3 (mg/dL.) 15 | 11-85
IgG4 (mg/dL) <75 | 3-201
| CD3+ T hiicre (%) 46 57-85
[ CD3+ CD4+ T hilcre (%) 29 0-61
| CD3+ CD8+ T hiicre (%) 42 12-42
CD16+/56+ NK hiicre (%) 47 4-25
CD19+ B hiicre (%) 1 6-29
| CD 19+ CD27+ SMBH (%) 33 9.2-189

Tablo-1: Hastanin laboratuvar deg”er/eri
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[Abstract:0105] [SS - 008]
Yaygin Degisken Immun Yetmezlik (CVID) Hastalarinda Nétropenin Mortalite ile
Iliskisi

Emrah Harman, Fatih Colkesen, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakdltesi,I¢ Hastaliklari Anabilim Dali,Immunoloji ve
Alerji Bilim Dali,Konya

Giris

Yaygin dedisken immin yetmezlik (CVID) hastalarinda otoimmin sitopeniler, en sik gérilen
otoimmun durumlar arasinda yer almaktadir.Otoimmun sitopeniler icinde nétropeni oldukga
nadir gortlmekte olup genellikle diger sitopenilerle birlikte ortaya ¢cikmaktadir.Bu calismanin
amaci, CVID hastalarinda nétropeni varliginin mortalite ile iliskisini incelemektir.

Gereg ve Yontem

Necmettin Erbakan Universitesi Eriskin Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Kliniginde 2019-2024
yillar arasinda CVID tanisiyla izlenen 84 hastanin verileri retrospektif olarak hasta
dosyalarindan elde edilmistir.CVID hastalari, nétropenisi olanlar ve nétropenisi olmayanlar
olarak iki gruba ayrilmistir.Gruplar arasinda demografik veriler, immunolojik parametreler ve
mortalite oranlar karsilastirilmis; notropeni varliginin yasam siresi (survival) ve mortalite ile
iliskisi degerlendirilmistir.

Bulgular

CVID tanili 84 hastanin ortalama yasi 38 yil (20-79 yil) olup, cinsiyet orani (E/K) 43/41
idi.Hastalarin %28.5'Unde (24 hasta) ndtropeni gelisti(ndétropeni tanimi: <1500 x
106/L).Notropeni,enfeksiyonlardan bagimsiz olarak en sik trombositopeni veya anemi gibi
otoimmun sitopenilerle birlikte gézlendi (n=9).No6tropenisi olan hastalar (n=24), nétropenisi
olmayan hastalarla (n=60) karsilastirildiginda, notropenisi olan CVID hastalarinda mortalite
orani % 33.3, noétropenisi olmayan CVID hastalarinda ise mortalite orani % 6.7 olarak
bulunmustur (p= 0.004).Kapplan Meier Survi analizinde nétropenisi olan CVID hastalarinda 8
yillik survi orani % 57.5, nétropenisi olmayan CVID hastalarinda ise % 92.5 olarak
bulunmustur(p< 0.001).

Sonug ve Tartisma

Noétropeni, genellikle bagka bir sitopeni ile iliskilidir ve muhtemelen CVID’de otoimmin bir
kdkene sahiptir.Bu galismada, nétropeni gelisimi olan hastalarda mortalite riskinin nétropeni
olmayanlara gére anlamli sekilde arttigi bulunmustur(Sekil 1).0zellikle nétropeni ile
komplikasyonlarin sikligi ve mortalite riskinin artmasi, bu bulgunun klinik yénetim sirasinda
dikkate alinmasi gerektigini ortaya koymaktadir.CVID hastalarinda nadir gortlen nétropeni,
gelismesi durumunda mortalite acisindan énemli bir belirteg olarak degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin dedisken immin yetmezlik, nétropeni, otoimmdin sitopeni,
mortalite

Sekill. Hastalarin survi analizi
Survival Functions

Cum Survival
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Tablo 1. Calisma Grubundaki NG6tropenik-Notropenik Olmayan CVID TaniliHastalarin
Demografik,Hematolojik ve Immiinolojik Ozellikleri

Notropenik Nétropenik Olmayan
Referans P
Parametre Dederler Ortalama Ortalama dederi*
9 Dederler(n=24) Degerler(n=60) 9
Cinsiyet,n(%) 0.730+
Kadin 11 (%45.8) 30 (%50)
Erkek 13 (%54.2) 30 (%50)
Yas(yil) 31 (27-52) 41 (34-49) 0.058
Otoimmun Sitopeni o o
(OIHA, ITP) 9 (%37.5) 13 (%21.6)
Wbc(109/L) 4-10 1.6 (0.82-2.4) 5 (2-19) <0.001
Notrofil (103/qgL) 1.5-7 0.65 (0.4-1.14) 5(4.3-6.12) <0.001
Lenfosit (109/L) 0.9-2.9 0.51 (0.26-0.9) 3.04 (2.2-3.7) <0.001
Hb(g/dl) 12-16 8.8 (8-11.3) 12.3 (10.7-13.7) <0.001
Platelet (106/L) 150-450 76 (50-158) 213 (150-263) <0.001
IgG (mg/dL) 700-1600 334 (24-610) 360 (220-570) 0.699
IgM (mg/dL) 46-304 21 (17-330) 22 (23-35) 0.223
IgA (mg/dL) 70-400 26 (25-390) 26 (18-40) 0.536
CD3+ T hicreler (%) 57-85 78 (70-86) 76 (68-86) 0.436
CD3+CD4+ T
hiicreler (%) 30-61 52 (24-40) 32 (26-40) 0.098
CD3+CD8+ T
hiicreler (%) 12-42 36 (28-52) 38 (30-49) 0.825
(COZ;% B hicreler ¢ 59 6 (2-11) 7 (2-13) 0.625
CD16+/56+ NK ) ) )
hiicreler (%) 4-25 11 (6-15) 8 (3-16) 0.186
CD19+CD27+I1gD- ) ) )
SMBH (%) 9.2-18.9 3(1-7) 4 (1-14) 0.427

*Mann-Whitney U testi (verileri IQR ile medyan olarak géstermektedir). +X2 testi (verileri
sayl ve ylizde olarak géstermektedir).
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[Abstract:0106] [PS - 010] )
Pediyatrik Selektif Immiinoglobulin A Eksikligi: Yeni Merkez, Ilk Yil Deneyimi

Kenan Cetin, Zeynep Cavdar, A. Kibra Baskin
Gazi Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Ankara

GIRIS

Selektif Immiinoglobulin A (sIgA) eksikligi, ortalama sikhgi 1:3000 ile 1:150 arasinda
degisen, sik gorilen bir antikor eksikligidir. Olgularin baylik ¢ogunlugu asemptomatik
olmakla birlikte klinikte; enfeksiyonlar, alerjik hastaliklar, otoimmunite de goérllebilmektedir.
Olgularin bir kisminda antikor eksiklikleri igin aile dyklstu de mevcuttur. Calismamizda, yeni
aciimis olan poliklinigimizde bir yildir sIgA eksikligi tanisi ile izledigimiz hastalarin klinik
ozellikleri, eslik eden bulgulari, aile oykuleri degerlendirilmistir.

YONTEM

Calismaya Ocak 2024-Ocak 2025 tarihleri arasinda Gazi Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk
Immainoloji poliklinigine bagvuran, ESID tani kriterlerine gére, dnceden tani almis, takiplerine
poliklinigimizde devam eden (n:17) ve ilk kez sIgA eksikligi tanisi konulan (n:10) olgular
dahil edilmistir. Dosya verileri retrospektif incelenmistir.

BULGULAR

Calismaya dahil edilen 27 olgunun %67’si (n=18) erkek, %33'lU (n=9) kadindi. Basvuru
aninda ortalama yas 11,4 (min-max; 5,6-18) olarak bulundu. Olgularin 5 (%19) inde
akrabalik 6ykisu mevcuttu. Olgularin 14’'Une (%52) alerjik hastalik (astim, alerjik rinit,
atopik dermatit, eozinofilik 6zofajit, Urtiker) eslik ettigi gorildid. Sekiz olguda (%30)
hasimato tiroiditi, otoimmun hepatit, vitiligo, Tip 1 diyabet gibi otoimmun hastaliklar
mevcuttu. Basvuruda en sik klinik bulgu sik tekrarlayan Ust solunum yolu enfeksiyonuydu
(n=6, %?22). Olgularda tani esnasinda serum immunoglobulin dederlendirme nedenleri Tablo
1 de 6zetlenmistir. Kardes olan 2 olgunun annelerinde CVID tanisi mevcuttu. Aile taramasi
yapilabilen 7 olgudan birinin kardesinde parsiyel Ig A eksikligi, birinin babasinda sIgA
eksikligi saptandi. izlemlerde (¢ olguda hastalidin siniflandirilamamis hipogamaglobulinemiye
doéndiga goéralda.

SONUC

Selektif Ig A eksikligi farkh klinik bulgulari olan sik gériilen bir antikor eksikligidir. Izlemde
farkli antikor eksikliklerine evrilebilmektedir. Hastalarin uzun sureli takipleri bu agidan
Onemlidir.

Anahtar Kelimeler: Antikor eksiklikleri, Otoimmunite, Selektif IgA eksikligi

Tablo 1: Serum Ig degerlendirme sebebi, n (%)

Colyak taramasi 7(26)
Tekrarlayan enfeksiyon 6 (22)
Rutin tarama (Alerjik hastalarin izlemi) 10 (37)
Ailede hipogamaglobulinemi dykusu 2(7)
Lenfoprolifrerasyon tetkik edilirken 1(4)
Nazal polipozis arastirilirken 1(4)
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[Abstract:0107] [PS - 011] ]
Primer Immiin Yetmezlik Tanih Iki Hastada Gebelik Yonetimi:

Segim Kolak, Fatih GColkesen, Sikran Aslan Savas, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakdltesi, I¢ Hastaliklari AD, Immunoloji ve Alerji
Hastaliklari BD, Konya.

Giris: Primer immin yetmezlik(P1Y) tanili gebelerde enfeksiyon riskindeki artis
nedeniyle,maternal ve fetal saglik ciddi tehdit altindadir.PIY tanili gebelerde serum-IgG
seviyelerindeki olasi dusuUsler,intraventz imminoglobulin(IVIG) veya subkutan
immuanoglobulin(SCIG) replasman tedavisi gereksinimini artirmaktadir.Bununla
birlikte,literatiirde PIY’li gebelerde uygun immiinglobulin replasman dozlamasi ve profilaksi
stratejilerine iliskin yeterli veri bulunmamaktadir.Bu calismada,PIY tanili iki gebelik olgusu
degerlendirilmistir.

Olgu-1:CVID tanili 33 yasinda kadin hasta,bronsektaziye bagl sag pnomonektomi 6ykisi
mevcut ve klinigimizde IVIG tedavisiyle izlenmekteydi.Gebeligi sirasinda,mental
problemler,klinigimizden uzak bir bélgede yasamasi gibi sebeplerle diizenli takiplerine
gelmemistir.Hasta yalnizca 3-4 ayda bir klinige basvurmus,bu nedenle serum IgG seviyeleri
ve IVIG dozlari gerektigi gibi dlizenlenememistir.Serum IgG seviyesi 700 mg/dL’ye kadar
dismis,gebeligin 32. haftasinda enfeksiyon sonrasi sezaryenle premattire dogum
gerceklesmistir.Fetal anomali gbzlenmemis,bebek kisa bir kiivéz slrecinin ardindan taburcu
edilmistir.

Olgu-2:DCLRE1C(Artemis) mutasyonu tanisiyla takip edilen 26 yasinda kadin hasta,rektrren
enfeksiyonlari,pnémoni ataklari olmasi lizerine IVIG tedavisi baslanmisti.Tanisindan 7 yil
sonra gebelik gergeklesmis, hasta gebelik boyunca dizenli IVIG replasman
tedavisi,antibiyotik profilaksiyle takip edilmistir.Her Ui¢ haftada bir yapilan kontrollerde,stabil
serum IgG gukur seviyesi korunmus ve dozlar bireysellestirilmistir.Enfeksiyonsuz gebelik
donemi sonunda,miadinda sezaryenle saglikli bebek diinyaya gelmistir.Fetal anomali
g6zlenmemistir.

Tartisma-Sonugc: PIY tanili gebelerde,enfeksiyonlarin énlenmesi ve maternal-fetal sagligin
korunmasi icin tedavinin bireysellestirilmesi kritik 6nemdedir.IVIG endikasyonu olan PIY’li
hastalarda baslangig serum-IgG seviyelerine,metabolizmaya ve komorbiditelere gore IVIG
dozlan belirlenmelidir.Literatlrde,gebelik sirasinda serum-IgG seviyelerindeki fizyolojik
dususe dikkat gekilmekte ve replasman dozlarinin %10-50 oraninda artiriimasi
Onerilmektedir.Hem IVIG hem de SCIG replasman tedavisiyle,1000 mg/dL’lik IgG dip
seviyesinin hedeflenmesi genel yaklasim olarak benimsenmektedir.Uygun dozlama ve
profilaksi,premattrite ve fetal kayip risklerini azaltarak gebelik sonuglarini
iyilestirmektedir.Calismamiz,dlizenli izlem ve kisisellestirilmis tedavi planlarinin dnemini
vurgulamakta ve bu alandaki klinik deneyimlerin artiriimasi gerektigine isaret etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiUn yetmezlik, Gebelik, IVIG-SCIG
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[Abstract:0108] [PS - 012] ] ]
Kriptojenik Karaciger Sirozu ve Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Iliskisi

Recep Evcen!, Murat Biyik?, Fatih Colkesen3, Filiz Sadi Aykan*, Mehmet Kiling>, Mehmet Emin
Gerek3, Tacettin Akcal?, Eray Yildiz®, Sevket Arslan3

1Rize Egitim ve Arastirma Hastanesi, Eriskin Alerji-immiinoloji Bilim Dali/ Rize

2Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Gastroenteroloji Bilim Dali/ Konya

3Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Eriskin Alerji-immiinoloji Bilim Dali/ Konya
4Gllhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Eriskin Alerji-immiinoloji Bilim Dali/Ankara
*Batman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Erigkin Alerji-immuinoloji Bilim Dali/Batman

®Necip Fazil Sehir Hastanesi, Eriskin Alerji-immiinoloji Bilim Dali/ Kahramanmaras

Giris:

Yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY) hastalarinda rekiirren enfeksiyonlar yaninda
otoimmunite, otoinflamasyon ve maligniteler gibi immun disregllasyon bulgular
saptanabilmektedir. immiin disregiilasyon bulgular arasinda gastrointestinal sistem ve
karaciger bulgulari dnemli bir yer tutmaktadir. Bu calismada kriptojenik karaciger sirozlu
hastalarda YDIY prevalansini arastirmayi amagladik.

Gereg-Yontem:

Calismaya, Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi Gastroenteroloji Kliniginde
kriptojenik karaciger sirozu tanisi ile takip edilen ve diger etiyolojik nedenlerin kapsaml
degerlendirmelerle dislanmasinin ardindan Avrupa Immiin Yetmezlik Dernedi (ESID) kriterleri
dogrultusunda YDIY acisindan taranan hastalar dahil edilmistir.

Bulgular:

Calismaya, kriptojenik karacidger sirozu tanisi alan toplam 30 hasta dahil edilmistir. Bu
hastalarin %6.7’sinde (n=2) YDIY tanisi konulmustur. Hastalardan birinde rekiirren
enfeksiyon klinigi mevcutken, diger hasta asemptomatikti. Her iki hastaya da intravendz
immunglobulin (IVIG) tedavisi baslanmistir.

Sonug:

YDIY hastalari rekiirren enfeksiyonlar yaninda otoimmiinite, otoinflamasyon, maligniteler,
alerjik reaksiyonlar gibi oldukga dedisken klinik bulgular ile seyredebilmektedir. YDIY
hastalarinda gastrointestinal sistem ve karaciger bulgulari siklikla gézlenebilmektedir.
Kriptojenik karacider sirozu ile takip edilen hastalarda YDIY’in de etyopatogenezde yer
alabilecedi unutulmamal ve konservatif tedavilere direncli vakalarda YDIY tanisina yénelik
testlerin yapiimasi 6énerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin dedgisken immin yetmezlik, kriptojenik siroz, nodiiler rejeneratif
hiperplazi

[Abstract:0110] [PS - 013]
Refrakter notropeniden WHIM sendromu tanisina gidis

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

Giris:

No6tropeni periferik kanda nétrofil hicre sayisinin 1500/mm3 altinda olmasi olarak
tanimlanmaktadir. Ilaglara, malignitelere ve kronik hastaliklara sekonder olarak
gorulebilmekle birlikte konjenital olarak da gelisebilmektedir. Bu posterde, ndtropeninin nadir
bir nedeni olan ve ileri yasta tani almis WHIM (Warts, Hypogammaglobulinemia, Infections,
Myelokathexis) sendromlu bir olgu sunulmaktadir.

Olgu:

44 yasindaki erkek hasta, cocukluk déneminden itibaren rekilirren st ve alt solunum yolu
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enfeksiyonlari yasamistir. Akraba evliligi olmayan bir ailede dogmus ve ailesinde immun
yetmezlik 6ykist bulunmamaktadir. Uzun yillar nétropeni nedeniyle hematoloji kliniginde
takip edilmistir. Hastanin immun yetmezlik agisindan degerlendiriimesi, 2 yasindaki oglunda
sigiller, hipogammaglobulinemi, rekirren enfeksiyon 0ykilist ve notropeni goérilmesiyle
birlikte WHIM sendromu tanisi konulmasinin ardindan gercgeklestirilmistir. Hastanin
degerlendirilmesinde sigil saptanmamistir, ancak hipogammaglobulinemi, reklrren
enfeksiyon dykulsu ve nétropenisi mevcuttu. Genetik analizde CXCR4 geninin genomik
dizilemesi, heterozigot c.1013C>G sekans varyantini ortaya koymustur. Kemik iligi
incelemesinde hipersellller yapi, artmis miyeloid:eritroid orani, ancak maligniteye isaret
eden morfolojik bir anomali saptanmamistir. Taninin ardindan, hastaya aylik 400 mg/kg
dozunda intravendz immunoglobulin (IVIG) tedavisi baglanmistir. Tedavi sonrasi hasta ciddi
bir enfeksiyon gecirmemis ve hastaneye yatis gereksinimi duymamistir.

Sonuglar:

WHIM sendromu, insan papilloma virisi (HPV) kaynakh sigiller, hipogamaglobulinemi,
reklrren enfeksiyonlar, agir kronik nétropeni ve miyelokateksis ile karakterizedir. Her ne
kadar sigil veya hipogamaglobulinemi tim vakalarda gortlmese de, nétropeni ve hiperseliler
kemik iligi genellikle saptanir. Bu nedenle, tekrarlayan enfeksiyon ¢yklist olan nétropenik
bireylerde genetik degerlendirme yapilmasi dnerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Immiin yetmezlik, miyelokateksis, tekrarlayan enfeksiyonlar, CXCR4
mutasyonu

[Abstract:0111] [SS - 009]
Kronik lirtiker olgularinda serum arginaz-1 ve serum interlokin-6 diizeylerinin
degerlendirilmesi

Alper Ekinci', Seda Altiner!, Ebru Dumlupinar?
'Ankara Universitesi Tip Fakiltesi Imminoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakultesi Biyoistatistik Ana Bilim Dali, Ankara

Giris-Amac: Kronik urtiker (KU), alti haftadan uzun siiren kasinti ve kabarikliklarla
karakterize bir cilt hastahididir ve otoimmiin mekanizmalarla iligkili olabilir. Bazi KU
olgularinda diyabet, otoimmin tiroid hastaliklari, romatoid artrit dahil olmak lzere eslik eden
farkli otoimmiin hastaliklar izlenebilir. Bu calismada, KU hastalarinda serum arginaz-1
(ARG1) ve interlokin-6 (IL-6) seviyelerinin saglikli bireylerle karsilastirilarak degerlendirilmesi
ve hastalik aktivitesi ile iliskilerinin incelenmesi amaglanmistir.

Gereg ve YOontemler: Vaka-kontrol tipindeki bu calismaya, yas ve cinsiyet dagilimi yoninden
benzer 50 KU hastasi ve 38 saglikh birey (kontrol grubu) dahil edilmistir. Serum ARG1 ve IL-
6 seviyeleri ELISA yéntemiyle dlgilmistiir. Hastalk aktivitesi, Urtiker Aktivite Skoru (UAS7)
ve Urtiker Kontrol Testi (UKT) ile dederlendirilmistir. Istatistiksel analizler SPSS yazilimi
kullanilarak gerceklestirilmistir.

Bulgular: KU grubunda serum ARG1 seviyeleri kontrol grubuna gére anlamli derecede daha
ylksek bulunmustur, ancak IL-6 seviyelerinde anlamh bir fark saptanmamistir. Serum ARG1
ile IL-6 arasinda zayif bir pozitif korelasyon gdzlemlenmistir. Ayrica, KU hastalarinda C-
reaktif protein (CRP) seviyeleri kontrol grubuna gére anlamli derecede daha ylksek
bulunmustur. KU olgularinda serum ARG1 diizeyi ile rtiker hastalik aktivitesi arasinda iligki
gosterilememistir.

Sonug: KU grubunda yiikselmis ARG1 seviyeleri, hastalifin patogenezinde potansiyel bir rol
oynayabilecegini ve bunun muhtemelen T helper 2 (Th2) aracili inflamasyon ile iliskili
olabilecegini diisiindlirmektedir. IL-6 seviyelerinde anlamli bir fark bulunmamasina ragmen,
ARG1 ve IL-6 arasindaki korelasyon, bu belirteglerin KU patogenezinde yer alan inflamatuvar
sureclerdeki rolind desteklemektedir. ARG1’in potansiyel bir tedavi hedefi olarak
arastirilmasi icin daha fazla galismaya ihtiyag vardir.
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Serum arginaz-1 ve interlokin-6 diizeylerinin korelasyonu

Arginase-1
° °
o

Hasta ve kontrol gruplarina ait parametrelerin karsilastirilmasi

Degisken

Yas (Yil) (ortalama * standart sapma)

Erkek katilimci (n,%)
Kadin katilimci (n,%)

Arginaz-1 (pikogram/mililitre)
(median (minimum-maksimum))

Interl6kin-6 (pikogram/mililitre)
(median (minimum-maksimum))

Kan Notrofil Sayisi
(hdcre/mikrolitre)
(median (minimum-maksimum))

Kan Lenfosit Sayisi
(hicre/mikrolitre)
(median (minimum-maksimum))

Kan Eozinofil Sayisi
(hicre/mikrolitre)
(median (minimum-maksimum))

Kan Bazofil Sayisi
(hdcre/mikrolitre)
(median (minimum-maksimum))

Eritrosit Sedimantasyon Hizi
(millimetre/saat)
(median (minimum-maksimum))

C-Reaktif Protein (miligram/litre)
(median (minimum-maksimum))

Hasta
(n=50)

38.18 + 14.02
10 (20)
40 (80)

33.98 (8.04-167.6)

6.2 (2.67-23.11)

4620 (1610-12850)

1985 (630-3930)

120 (0-540)

35 (0-200)

8 (2-30)

2.5 (0.3-31.7)

Saglikh Kontrol
(n=38)

36.65 + 13
8 (21.1)
30 (78.9)

27.22 (9.23-113.7)

6.75 (2.83-33.78)

4180 (1860-8570)

2350 (1210-5040)

140 (30-720)

40 (0-120)

6.5 (2-33)

1.35 (0.3-25.6)

0.604
0.903
0.903

0.029

0.616

0.235

0.159

0.251

0.138

0.429

0.049
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[Abstract:0112] [PS - 014]
CVID tanih bir hastada gelisen GLILD ve Non-Hodgkin Lenfoma olgusu

Ferhat Sagun, Fatih Colkesen, Emrah Harman, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi I¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immunoloji ve
Alerji Bilim Dali, Konya

Giris:

Yaygin Dedisken Immiin Yetmezlik (CVID), tekrarlayan enfeksiyonlar, otoimmdnite,
malignite ve lenfoproliferatif bozukluklarla seyreden heterojen bir primer immun yetmezlik
grubudurl. Granilomatdz-Lenfositik Interstisyel Akcier Hastali§i (GLILD), immiin
disregilasyonun pulmoner tezahlrl olan énemli bir komplikasyonudur ve mortalite riskini
artirabilmektedir2-3. CVID hastalarinda en sik gdrtlen malignite Non-Hodgkin Lenfoma
(NHL)'dir4. Bu olgu sunumunda, GLILD ve Non-Hodgkin Lenfoma gelisen CVID vakasi
sunulacaktir.

Vaka:

38 yasinda erkek hasta, 10 yil 6nce sik tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar nedeniyle
yapilan immdinolojik degerlendirme sonucunda CVID tanisi aldi. (Tablo 1). Genetik analiz
sonucunda IFNGR1 mutasyonu saptandi. Takiplerde nefes darligi gelisen hastanin solunum
fonksiyon testinde (SFT) restriktif solunum fonksiyon bozuklugu, toraks BT incelemesinde
mediastinal lenfadenopatiler ve yaygin peribronkovaskiler yamali konsolidasyon alanlari
go6zlendi. Histopatolojik degerlendirme sonucunda GLILD tanisi konuldu. Metilprednizolon
tedavisi baslandi. Tedavi sonucunda SFT bulgularinda iyilesme, semptomlarda azalma izlendi.
Takiplerde kilo kaybi, ates gibi B semptomlari gézlenmesi lizerine yapilan tetkiklerde hastada
karacigerde kitle saptandi. Karaciger biyopsi sonucunda Non-Hodgkin lenfoma tanisi konuldu
ve R-CHOP kemoterapisi baslatildi. Ancak hasta, tanidan birkag ay sonra aspirasyon
pndémonisi ve solunum yetmezligi nedeniyle yogun bakimda izlenirken eksitus oldu.
Tartisma ve Sonug:

GLILD, CVID hastalarinda gortlen énemli bir akciger komplikasyonudur ve multidisipliner bir
yaklasim gerektirir. GLILD maligniteye yatkinligi artiran bir komplikasyondur. CVID
hastalarinda malignite riski ylksektir. CVID hastalarinda en sik gérilen malignite ise NHL'dir.
CVID hastalarinda hem solunum sistemi komplikasyonlari hem de maligniteler prognozu
kétulestirmektedir. CVID hastalarinda dizenli takipler sonucunda gelisebilecek olasi
komplikasyonlarin erken tani ve tedavisi, uzun dénem prognozu iyilestirmede kritik 6neme
sahiptir.

Anahtar Kelimeler: CVID, GLILD, antikor eksiklikleri

Sekill-2. Toraks BT kesitleri
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Tablo 1: Tani aninda hastanin laboratuvar sonuglari
IgG (mg/dL) 508 CD16/56 (%) 3

IgA (mg/dL) 6.6 CD19 (%) 7
IgM (mg/dL) 44  CD20 (%) 16
IgE (IU/mL) 5  CD27 (%) 0

[Abstract:0113] [PS - 015]
CVID ve siddetli GIS komplikasyonlari: Vaka sunumu

Ferhat Sagun, Fatih Colkesen, Emrah Harman, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi I¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immunoloji ve
Alerji Bilim Dali, Konya

Giris

Yaygin Dedisken Immiin Yetmezlik(CVID), tekrarlayan enfeksiyonlar, otoimmdnite,
maligniteler ve gastrointestinal komplikasyonlarla seyreden heterojen bir immun sistem
bozuklugudur!. GIS tutulumunda enfeksiydz ve nonenfeksiydéz komplikasyonlar yaygindir.
CVID hastalarinin %9 ila %34’Unde enteropatiler bildirilmistir. Bu durum kilo kaybi, ishal ve
malabsorpsiyon gibi belirtilerle kendini gdsterebilir?*. Bu olgu sunumunda siddetli GIS
komplikasyonlariyla seyreden CVID vakasi sunulacaktir.

Vaka

58 yasinda erkek hastanin cocukluk cagindan beri tekrarlayan pndmoni, menenijit,
gastroenterit ataklari, st solunum yolu ve Uriner sistem enfeksiyon sikayetleri varmis. 25 yil
O6nce ITP, multiple infarkt ve aksesuar dalak nedeniyle splenektomi olmus. Son 15 yildir yilda
7-8 kez tekrarlayan ishal sikdyeti nedeniyle kilo kaybi olan hastanin tetkiklerinde kronik
atrofik gastrit, duodenit, intestinal metaplazi ve disitk dereceli displaziye sahip adenomatoz
polipler tespit edilmis. 12 yil 6nce klinigimize basvuran hasta yapilan tetkikler sonucunda
CVID tanisi aldi. 40gr/3hf dozla intravendz immunoglobulin(IVIG) tedavisi baslandi. Genetik
analizinde TACI mutasyonu saptandi. Son dort yildir ilerleyici kilo kaybi, artan ishal
sikayetleri nedeniyle yapilan endoskopik biyopsilerin sonuglari ¢célyak benzeri villéz atrofi ve
artmis intraepitelyal lenfosit infiltrasyonu olarak raporlandi. Ayrica, Candida 6zofajiti ve aktif
kronik gastrit bulgular gézlendi. Son bir yil icinde assit, peritonit ve pankreatik yetmezlik 6n
tanilaniyla servis yatislar oldu. Tedavi stirecinde IVIG replasmanina devam edildi, eslik eden
pankreatit ve peritonit gibi komplikasyonlar igin destekleyici tedaviler uygulandi.

Tartisma ve Sonug

CVID hastalarinda siklikla izlenen gastrointestinal sistem tutulumlari ciddi komplikasyonlara
yol acabilmektedir. Ozellikle célyak benzeri enteropati ve kronik inflamasyon, malniitrisyon
ve malignite riskini artirabilir. CVID hastalarinda erken tani, multidisipliner takip ve uygun
immunomodulator tedavi, morbidite ve mortalitelerin insidansinin azaltilmasi agisindan kritik
6neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: CVID, Colyak Hastal§i, GIS Komplikasyonlari

Resim 1 Duodenum mukozasinda pililerde taraklanma ve pililer arasi gorak toprak
manzarasi
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[Abstract:0115] [PS - 016]
HiperIgE ile prezente olan BCL11B mutasyonu olgusu

Hayrunnisa Bekis Bozkurt', Aysen Cetemen’, Gl Cekirge*
1L_.eraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Imminoloji Bilimdal
2Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilimdali

Amac: Imminglobulin E ylksekliginin eslik ettigi imminyetmezlikler degerlendirilirken
STAT3 eksikligi, DOCKS8 eksikligi ilk akla gelenlerdir. Son zamanlarda IL6R defekti, IL6 St
eksikligi, ZNF341 mutasyonu yeni eklenen mutasyonlardir. Nadir olarak diger
immunyetmezliklere de eslik edebilir. Burada HiperIgE ile prezente olan BCL11B mutasyonu
olgusu sunulmustur.

Olgu: 16 yasinda kiz hasta, 3 yasindan itibaren alerjik astim, ev tozu akar ve duyarlanmasi
ile takip edilmekte iken sik hastalanma ve bel agrisi sikayeti ile basvurdu. Son 3 yildir
antidepresan ve anksiyolitik ilag tedavisi ile gocuk pskiyatriden takip edilmistir. Son 2 yildir 2
kez tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonu ve bakilan serum Total IgE seviyesi 14892
IU/L, eosinofil: 900/mm3 saptandi. Muayenesinde hafif mental retardasyon, mikrognati,
ylksek damak, dusuk kulak, sendromik ytz gériinim, obezite (VA: 90 kg), falangeal
kontakt egzematdz lezyonlar, hepatosplenomegali saptandi. Cekilen Toraks tomografide
bronsektazi ile uyumlu alanlar mevcuttu. NIH skoru 29 olarak hesaplandi. Lenfosit alt grup
analizinde CD8 %: %11.3 (13.9-) ile duslklUk disinda patoloji saptanmadi. Hastaya
azitromisin ve intravendz immunglobulin profilaksi tedavisinden fayda gérdi. Hastada
BCL11B geninde NM_138576.3: ¢.2293_2294del mutasyonu saptandi.

Sonug: BCL11B mutasyonu sendromik 6zelliklerle iliskili kombine immunyetmezlik alt
sinifinda yer almaktadir. Literatlirde bildirilen 17 vaka genellikle kombine immunyetmezlik,
néromotor gelisim geriligi, pskiyatrik patolojilerin eslik ettigi bildirilmistir. Tedavide kok hiicre
nakli basarisi net degildir. IgE ylksekligi eslik eden hastalar cok cok nadirdir. IgE
ylUksekligine sendromik bulgular ve pskiyatrik sorunlar eslik ettiginde ayirci tanida sendromik
Ozelliklerle iligkili immUunyetmezlik hastalik grubu da dasunulmelidir.

Anahtar Kelimeler: kombine immunyetmezlik, hiperIgE, sendrom, BCL11B
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[Abstract:0116] [PS - 017]
A Rare Genetic Insight: Homozygous SLC29A3 Gene Mutation in an Adult with AA
Amyloidosis

Tugba Kirath Yolcu?!, Sedat Demirsoy?, Volkan Bozkurt?, Dilan Sirint, Omer Atmis?, Elif
Kubar3, Asude Durmaz3, Ayca Aykut3, Cengiz Kirmaz!

!Manisa Celal Bayar University Faculty of Medicine, Department of Internal Medicine, Division
of Allergy and Immunology,

2Manisa Celal Bayar University Faculty of Medicine, Department of Pathology

3Ege University, Faculty of Medicine, Department of Genetics

Mutations in the SLC29A3 gene are associated with a spectrum of autosomal recessive
syndromes characterized by a variety of clinical manifestations. The SLC29A3 gene encodes
the equilibrative nucleoside transporter 3 (hENT3), which is involved in the transport of
nucleosides and nucleobases. Notable syndromes linked to SLC29A3 mutations include
pigmented hypertrichosis with insulin-dependent diabetes mellitus (PHID) syndrome, H
syndrome, Faisalabad histiocytosis, and sinus histiocytosis with massive lymphadenopathy
(SHML). Patients with these conditions often present with a range of symptoms, including
hyperpigmentation, hypertrichosis, sensorineural deafness, diabetes and, short stature.
Furthermore, up to 25% of patients with SLC29A3 mutations develop autoinflammatory
complications, characterized by unexplained fevers, elevated inflammatory markers, and
lymphadenopathies.

This report details the case of a 41-year-old male patient who presented with severe AA
amyloidosis. The patient exhibited proteinuria of 8 g/24 h and protein-losing enteropathy
resulting from amyloid deposition. Hypoalbuminemia and hypogammaglobulinemia were
observed. The physical examination revealed a short stature, minimal dysmorphic findings
on the face, splenomegaly, hepatomegaly, digital clubbing and hyperpigmentation in the
medial thighs. Additionally, the patient exhibited sensorineural hearing impairment,
hypothyroidism, hypergonadotropic hypogonadism. In flow cytometric analysis, low levels of
CD19 lymphocytes, CD4+T cells and CD16+56 cells were observed. Furthermore,
bronchiectasis was identified in the thorax CT scan as a result of recurrent infections.

In proband, clinical exome analysis revealed a ¢c.1087C>T/R363W, p.Arg363Trp homozygous
missense loss-of-function mutation in exon 6 of SLC29A3 gene.

In conclusion, our findings suggest that homozygous mutation in the SLC29A3 gene may be
associated with immune deficiency and has an autoinflammatory component

Keywords: Amyloidosis, Autoinflammatory Syndrome, Genetic, Rare disease, SLC29A3

Figure-1
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The patient has n-';}nin“la‘/ dysmorphic findings on the face
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[Abstract:0117] [PS - 018]
Eriskin Yasta Insidental MAGT1 Mutasyonu Saptadigimiz Olgumuz

Ceren Kaplankiran?, Fikriye Kalkan!, Sadan Soyyigit?

1Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi

2Ankara Yildinm Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi ve Ankara Bilkent Sehir Hastanesi,
Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi

GIRIS:

MAGT1, hicre ici magnezyumu duzenleyen bir hlicre zar tasiyici proteinidir. CD4+ T hlcre
lenfopenisi, kronik Epstein-Barr virlis enfeksiyonuna karsi artan duyarllik ve EBV ile iliskili
lenfoproliferasyonla karakterize XMEN hastaligina neden olur. Ig A ve Ig G dusukligd, asilara
degisken yanit, bozulmus B hiicre fonksiyonuyla karsimiza gelebilir.

Ayrica konjenital glikolizasyon bozuklugu tipicc hastalidiyla (entellektiel ve gelisimsel
gerilik, hafif yuz disformizm olan anormal tip 1 serum transferrin izoelektik odaklama)
karakterize olabilir.

Olgu:

29 yasinda kadin hasta, kiz kardesinin 2 erkek cocugunda immiin yetmezlik tanisi olmasi
sebebiyle basvurdu. Cocuklardan birinde Hodgkin Lenfoma, diger cocukta sik enfeksiyon
Oykusuyle yapilan genetik tetkik sonucu MAGT1 mutasyonu saptanmisti. Hastamizin aile
taramasinda immin yetmezlik klinigi olmadigi halde kiz kardesinde, bir erkek kardesinde ve
kendisinde MAGT1 mutasyonu insidental saptanmisti. Ailede akraba evliligi 6ykisi yoktu.
Hastanin 6zgegmisinde viral ve bakteriyel st solunum yolu enfeksiyonu dyklsu haricinde
baska bir enfeksiyon dykusu yoktu. Son 1 yil igerisinde akut tonsillit sebebiyle dort defa
antibiyotik kullanma 6éykusu vardi. 5 yildir olan bahar aylarinda rinit semptomlari olan
hastada deri prick testinde polen alerjisi saptandi.

Hastanin genetik sonucunda MAGT1 geni; NM_001367916.1 c313C> T p(Arg105Ter)
heterozigot patojenik gen mutasyonu mevcuttu. Saptanan diger mutasyonlara yonelik ilgili
kliniklerde yapilan tetkiklerde patoloji saptanmadi. Hastanin yapilan tetkik sonuglari ve
saptanan mutasyonlar tablo 1’de gdsterilmistir.

Sonug:

Eriskin yas baslangigli immun yetmezliklerin tanisinda ¢ok uzun yillar stiren gecikmeler
goriulebilmektedir. Olgumuz aile icindeki riskli bireylerin saptanarak, bunlarin hastalik-
tasiyicilik durumlarinin uygun tani testleri ile belirlenebilmesinin ve genetik danisma
verilmesinin dnemini vurgulamaktadir. Mutasyonla uyumlu immunolojik fenotip mevcut
olmayan hastamiz klinigimizce takip altina alinmistir.

Anahtar Kelimeler: MAGT1 varyanti, primer immun yetmezlik, genetik tarama
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Tablo 1. Tetkik sonuglari
Tetkik adi

Hemoglobin
Lenfosit
Notrofil
Trombosit

Total IgE
IgA

IgG

IgM
IgG1
IgG2
IgG3

CD19+B lenfositler
CD3+T lenfositler
CD3+CD8+Lenfositler
CD4/CDS8
CD3+HLADR+Lenfositler
CD3-CD16+CD56+NK

CD19+CD27-IgD+ (Naive)
CD19+CD27+IgD+(Unclass
Switched Memory)
CD19+CD27+IgD- (Switched
Memory)

CD21low CD38 low

CD4+CD45RO+
CD4+CD45RA+
CD8+CD45RO+
CD8+CD45RA+
CD4+CD31+CD45RA+

Anti HBs

Anti Rubella IgG
Rubeola IgG
EBV-VCA IgG

ANA
C3
Cc4

EBV DNA kopya/mL

Genetik varyant ve iliskili hastaliklar

Ailede malignite dykusu
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Referans
Sonug o

araligi
12,1 g/dL 12-15,6
2,79 x1079/L 1,1-4,5
4,99 x10M9/L 1,5-7,7
192 x107M9/L 150-400
6,0 IU/mL 0-378
1,01 g/L 0,7-4
12,5g/L 7-16
1,95 g/L 0,4-2,3
6,81 g/L 4,05- 10 11
5,06 g/L 1,69-7,86
0,42 g/L 0,11-0,85
10,4 % 6-19
64,7 % 55-83
38,7 % 28-57
1,33 1,0-3,6
10,6 % 2-12
18,1% 7-31
76,7% 33,7-79,2
12 % 5,3-31,6
7,17 % 5,9-34,5
10,9 % 1,2-14,2
28,4% 28,2-86-6
25,7% 8,2-73-3
19,9% 11,5-72,5
28,9% 19,3-86,2
39,2% -
21,14 mIU/mL 0-10
110,1 IU/mL 0-9,99
>300 AU/mL 0-13,5
53,08 RU/mL < 15,99
Negatif 0,9-1,8
1,2.9/L 0,1-0,4
0,2 g/L e
Negatif

MAGT1 geni; NM_001367916.1 c313C> T p(Argl05Ter)
heterozigot patojenik

-XMEN hastaligi

- Konjenital glikolizasyon bozuklugu tiplcc

BRCA2 geni; NM-000059.4 C.3720_3721del
p.(Phel241Ter) heterozigot patojenik

-Meme-over CA, Glioblastom, Medullaoblastom, Pankreas
CA, Prostat CA, Fanconi Anemisi, Wilms TUamori

MUTYH geni; NM_001048174.2 c.796C> p.(Arg266Cys)
heterozigot klinik 6nemi belirsiz mutasyon
-Multiple kolorektal adenomlar, OR

Teyze- Meme CA dykusu

Dede- Mide CA 6ykulsu

Kiz kardesinin erkek gocugu- Hodgkin Lenfoma
(MAGT1 mutasyonu)
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[Abstract:0119] [PS - 019] .
Kompleman C7 Eksikligi: Tiirkiye’de Tanimlanmis Ilk Yetiskin Olgu

Esra inan!, Ceren Kaplankiran!, Sadan Soyyigit2

1Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi, Tiirkiye
2Ankara Yildirim Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi ve Ankara Bilkent Sehir Hastanesi,
Immiinoloji ve Alerji Hastaliklar Klinigi, Tirkiye

Giris: Kompleman sistemi, enfeksiyonlara karsi savunmada, immun komplekslerin
temizlenmesinde kritik bir rol oynayan dogal immunitenin énemli bir bilesenidir. C7
komplemana bagli bakterisidal aktivite icin gerekli olan membran atak kompleksinin (MAC)
bir parcasidir.

Olgu: Bu olgu sunumunda, tekrarlayan menenjit nedeni ile tetkik edilen ve C7 eksikligi tanisi
alan bir hastanin klinik 6zellikleri, tanisal sireci ve ydnetimi ele alinmistir.

19 yasinda erkek hasta, 2 kez menenjit gecirme 6ykusu ile poliklinigimize basvurdu. 1 yil
once siddetli bas agrisi, ates, titreme, halsizlik, bulanti, kusma sikayetleri ile menenjit tanisi
konan hasta 3 glin yogun bakim Unitesi ve 7 glin serviste yatarak takip edilmis. Hastanin
BOS ve kan kultlurlerinde Stafiloccus Aureus Uremesi lizerine baslanan antibiyoterapi sonrasi
hizla dizelmis. Travma, ilac kullanimi, seyahat déykduleri olmayan hastanin beyin
goéruntilemesi normal sinirlarda saptanmis. Aradan 1 yil gectikten sonra hasta tekrar siddetli
bas agrisi, halsizlik, kirginlik yakinmasi ile acil servise basvurmus, ense sertligi de olan
hastaya tetkikler sonucu tekrar menenjit tanisi ile servis yatisi yapilmis, 10 gin antibiyotik
tedavisi ile takip edildikten sonra taburcu edilmis. Ikinci yatisinda BOS ve kan kiiltiiriinde
herhangi bir Gtreme olmamis. Rutin tetkikleri ve beyin gérintilemesi normal bulunmus.
Imminolojik tetkikleri yapilan hastada AH50 ve CH50 diizeylerinin disiik saptanmasi lizerine
kompleman eksikligi distnilerek WES analizi yapildi. Hastada C7 geni Exon 10’da
(c.1135g>Cp.Gly379arg) homozigot, anne ve babasinda ise heterozigot mutasyon saptandi.
Hastaya Penisilin G proflaksisi baglanarak Meningokok, Pnémokok ve influenza asilari yapildi.
Sonug: Olgumuz, Tirkiye'den bildirilen ilk C7 eksikligi olgusu olma 6zeligi tasimaktadir.
Reklrren menenjit 6yklsi olan eriskin hastalarda kompleman eksikliginin dislnilmesini
vurgulamasi agisindan degerlidir.

Anahtar Kelimeler: Kompleman eksikligi, dogal immunite, reklirren menenjit, kompleman
7, membran atak kompleksi
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Tablo 1
Tablo 1. Hastanin immiinolojik tetkikleri
Parametre Sonug Referans degeri
C3 1.4 g/L. 0.9-1.8
4 0.2 g/L 0.1-0.4
CHS50 <3 w/ml 30-75
AHS0 < %10 >%46
IgG 16 g/L 7-16
IgM 0.81 g/L 04-23
IgE 37.8 IU/ml 0-378
IgA 2.26 g/L 0.7-4
IgG1 11.6 g/L 4.05-10.11
IgG2 29 g/L 1.69-7.86
IgG3 1.60 g/L 0.11-0.85
IgG4 0.385 g/LL 0.03-2.01
Anti HBs 18.93 mIU/ml 0-10
Anti Rubella IgG 18.3 IU/ml 3.3-270
Anti-B 1/16 -
CD19+ B Lenfositler %15.9 6-19
CD3+ T Lenfositler %62.9 55-83
CD3+CD4+ T Lenfositler %34.3 28-57
CD3+CD8+ T Lenfositler %33.4 10-39
CD4/CD8 T Lenfositler 1.03 1-3.6
CD3+HLADR+T Lenfositler %12 2-12
CD3-CD16+CD56+NK Hiicreleri %11.2 7-31

Hastanin immdnoloji tetkikleri

[Abstract:0120] [PS - 020]
Osteomyelitis, Liver Abscess, and Cholelithiasis: Unique Presentations in Two
Families With Identical p47-phox Mutations

Gamze Sonmez!, Gulay Aksak Yigit?, Kubra Deveci?, Ilke Kilic Topcu?, Hacer Neslihan Bildik?,
Mehmet Ayvaz®, Diclehan Orhan®, Deniz Cagdas?

!Hacettepe University Faculty of Medicine, Ankara, Turkey

2Department of Pediatrics, Hacettepe University Faculty of Medicine, Ankara, Turkey
3Department of Pediatrics, Division of Pediatric Immunology, Hacettepe University Faculty of
Medicine, Ankara, Turkey

4Institute of Child Health, Hacettepe University Faculty of Medicine, Ankara, Turkey
>Department of Orthopedics, Hacettepe University Faculty of Medicine, Ankara, Turkey
6Department of Pathology, Hacettepe University Faculty of Medicine, Ankara, Turkey

Introduction

Chronic Granulomatous Disease (CGD) is a primary immunodeficiency caused by defects in
NADPH oxidase subunits in phagocytic cells. NADPH oxidase consists of two membrane
subunits (gp91-phox and p22-phox, encoded by CYBB and CYBA) and three cytoplasmic
subunits (p40-phox, p47-phox, and p67-phox, encoded by NCF4, NCF1, and NCF2).
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Mutations in these genes or RAC2 disrupt NADPH oxidase activity, resulting in CGD. This
report highlights four CGD cases with the same NCF1 mutation but varied clinical
manifestations.

Case Presentations

Patient 1: A 16-year-old female with a seven-month history of painful right-hand swelling
after trauma. Imaging revealed osteopenia, resorption of the distal fourth metacarpal, and a
fracture in the third metacarpal (Figure 1).

Patient 2: A 33-year-old woman, sister of Patient 1, presented with a four-year history of
chronic cough and recurrent fever. Imaging showed mediastinal lymphadenopathy and
nodular infiltrations. Diagnosed with CGD, she has been stable for over a decade on
prophylactic treatment.

Patient 3: A two-year-old boy presented with fever and hepatomegaly. Liver biopsy
confirmed CGD due to a homozygous p47-phox mutation. Despite treatment, he died from
sepsis.

Patient 4: A four-year-old girl, sister of Patient 3, was diagnosed with CGD after BCG
lymphadenitis in infancy. Her course has been mild.

Discussion

These patients shared the same homozygous NCF1 mutation yet displayed variable clinical
outcomes. Variability may result from residual oxidative activity, epigenetics, or
environmental factors. Early diagnosis and management are critical for improving outcomes.
Further research is needed to explore disease modifiers.

Keywords: osteomyelitis, p47-phox Mutation, chronic granulomatous disease

Figure 1

When the patient was 16 years and 9 months old: X-ray shows complete resorption of distal
part of fourth metacarpal bone and pathological fracture of third metacarpal bone.
Osteopenia around carpal bones is prominent.
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[Abstract:0121] [PS - 021]
Kanama Diyatezi Ile Tani Alan Lokosit Adezyon Defekti Tip 3 (LAD Tip 3)

Ozgiil Giingér, Gaye Kocatepe, Damla Altintas, Nur Umit, Ceren Gleryiiz, Aysen Bingél,
Dilara Fatma Kocacik Uygun _
Akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Antalya

Girig

Lokosit adezyon defekti tip 3 (LAD tip 3), siddetli tekrarlayan enfeksiyonlar, I6kositoz ve
artmis kanama egilimi ile karakterize nadir gérilen otozomal resesif bir hastaliktir. Kindlin-3
proteinini kodlayan FERMT3 genindeki homozigot mutasyonlarla iliskilidir. Kindlin-3, B1, B2,
B3 integrinlerin aktivasyonunu sadlar ve trombosit agregasyonunda dnemli bir rol oynar.
Trombositlerde B3 integrinin aktive olamamasi nedeniyle kanama egilimi gorulir.

Olgu

Ug yasinda erkek, aralarinda akrabalik olmayan ancak ayni kdyden olan ebeveynlerden,
miadinda, C/S ile 2400 gr dogmus. Dogumda tim vicutta yaygin petesi ve dogum sonrasi
petesi, l6kositoz, trombositopeni nedeniyle yatirilarak takip edilmis. Sepsis tedavisi ve
etyolojiye yénelik tetkikler yapilmis. Otoantikorlar, TORCH serolojisi negatif ve KIA normal
gikmis. Genetik test gonderilmis. Primer immiin yetmezlik (PIY) tanisi ile intravenéz
immunglobulin (IVIG) tedavisi ve antifungal, antibakteriyel proflaksi baglanmis.

Genetik analizde IL7R geninde heterozigot mutasyon (c.731C>T) saptanmis. Yaklasik bir
bucuk yasindayken bélimimuzde izleme alinan hastanin, muayenesinde ekimoz disinda
patolojik bulgu goérilmedi. Lenfosit alt gruplari yasa uygun, ancak l6kositoz, nétrofili ve
eozinofili mevcuttu. Kanama diyatezine yonelik bakilan tetkikler normaldi. Tekrarlayan
kanama ve trombositopeni nedeniyle eritrosit ve trombosit transfiizyonlar yapiimisti.
Trombosit disfonksiyonu, sik enfeksiyon, slrekli |6kositoz olmasi nedeniyle genetik test
tekrarn istendi. Genetik analizi, LAD Tip 3 ile uyumluydu ve anneden haploidentik kék hiicre
nakli yapildi.

Tartisma

Yenidogan doneminde kanamaya yatkinlk, I6kositoz, nétrofili nedenleri arasinda
enfeksiyonlar, konjenital 16semi, I6kosit ve trombosit fonksiyon bozukluklari olabilir. Hastanin
kliniginden stiphelenilmesi nedeniyle génderilen genetik testin LAD tip 3 ile uyumlu oldugunu
gorduk. Lokositoz, tekrarlayan enfeksiyonlar ve kanama diatezi olan tim hastalarda LAD tip
3 tanisi disunulmelidir.

Anahtar Kelimeler: immun yetmezlik, kanama bozuklugu, |6kositoz
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[Abstract:0122] [PS - 022] ]
Agir Kombine Immiin Yetmezlik ve Kombine Immiin Yetmezlik Hastalarinin Uzun
Doénem Klinik Ozellikleri ve Prognozu

Sezin Naiboglu?!, Selami Ulas?, Burcu Cil!, Sibel Kaplan Sarikavak?, Pinar Gokmirza?!, Cigdem
Aydogmus!

1SBU Basaksehir Gam ve Sakura Sehir Hastanesi

2Tekirdag Ismail Fehmi Cumalioglu Sehir Hastanesi

3SBU Haseki Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris: Agir Kombine Immun Yetmezlik (SCID) bir pediatrik acildir ve yenidogan taramasi
yoluyla erken tani konulabilmekte fakat ilk iki yil icinde hematopoetik kék hiicre nakli
yapillmadigi takdirde hastalik 6limculdiar. Kombine immun yetmezlikler (CID) kismi T hiicre
eksikligi ile karakterizedir. Hematopoetik kdk hiicre nakli (HKHN), bircok kombine primer
immin yetmezlik icin kiuratif bir tedavi secenegi sunmaktadir.

Amac ve Yontemler: 2011-2024 yillari arasinda klinigimizden takipli olan ve hematopoetik
kok hicre nakli yapilan SCID ve CID tanili hastalarin uzun dénem sonuglarini degerlendiren
retrospektif bir analiz gerceklestirdik.

Sonuclar: 2011-2024 yillan arasinda klinigimizde HKHN yapilan 29’u SCID ve 12’si CID tanili
toplam 41 hasta ile yapilmistir. SCID grubunda tani yasi ortanca 2,5 ay ve nakil yasi ortanca
6 ay olarak saptanirken, CID grubunda tani yasi ortanca 18 ay ve nakil yasi ortanca 36 ay
olarak bulunmustur. Hastalarin %87,5’'inde akraba evliligi ve %27,5'inde immun yetmezlik
aile 6ykusu bulunmaktaydi. Akut GVHD, SCID hastalarinin %26,9’'unda ve CID hastalarinin
%?25,0’'inde goérulirken, kronik GVHD SCID hastalarinin %7,7'sinde ve CID hastalarinin
%16,7'sinde tespit edilmistir (Tablo-1).HKHN yasi 6 ayin altinda olan hastalarda GVHD
gelisme orani anlamli derecede daha dlustk bulunmustur (p<0.05). 14 yilhik uzun dénem
sonuglarinda en sik bulgular g6z ve merkezi sinir sistemi olup bunlari cilt ve endokrinolojik
belirtiler takip etmistir(Sekil-1). Géz tutulumu olan hastalarda en sik CMV'ye bagl retinit
gorulmis olup diger bulgular nistagmus, astigmat ve géz GVHD'dir.

Nakil yasi, SCID fenotipi (6rnedin, B+ SCID), HLA uyumlu bir dondrin varhgi ve nakil
oncesinde firsatci patojenlerin varhgi nakil basarisini etkileyen énemli faktorlerdir.
Calismamizda HKHN yapilan hastalarin uzun dénem klinik bulgularini arastirmay hedefledik.

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immun yetmezlik, hemapoetik kdk hicre nakli, uzun
dénem klinik bulgular

Uzun donem klinik bulgular
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Adenozin Deaminaz Enzim Eksikligi Olan Agir Kombine Immiin Yetmezlikli Vaka
Sunumu

Nilgtn Bahar Teker, Busra Hatice Fidan, Huseyin Baspinar, Mahir Serbes, Dilek Ozcan
Cukurova Universitesi Tip FakUltesi Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali

Adenozin deaminaz eksikligi (ADA), adenozinin ve deoksiadenozinin toksik birikmesine yol
acan bir plrin metabolizma kusurudur. ADA hemen hemen tim hulcrelerde eksprese
edilir.Ancak lenfositlere etkisi potansiyel olarak yasami tehdit eder. ADA eksikligi agir
kombine immun yetmezliklerin(SCID) en sik gérllen otozomal resesif formudur ve tim
SCID'nin %15-20'sini olusturur. Enzim replasman tedavisi HSCT veya gen tedavisinin bir
secenek olmadigi hastalarda ve HSCT veya gen terapisinin kiratif bir tedavisi mevcut olana
kadar kdpru tedavisi olarak kullaniimaktadir.

25 gunlukkken vicudunda olusan dokintl nedeniyle gittigi dis merkezde tam kan sayiminda
WBC:3110/uL lenfosit sayisi:470/uL nétrofil: 1280/uL gézlenmis ve gocuk hematoloji
bdélimune malignite dn tanisiyla ydnlendirilmis.38 gunlik iken dis merkeze hapsirik
sikayetiyle basvurdugunda bakilan WBC:1790/uL lenfosit sayisi:520 /uL notrofil
saylis1:960/uL bulunmus ve lGsye nedeniyle oldugu sdylenerek amoksisilin regete edilmis. Aile
7 glin sonra semptomlarina 6kstrtk eklenince cocuk hematoloji bolimine basvurmus.Hasta
cocuk hematoloji tarafindan degerlendirip malignite disinilmemis ve klinigimize agir
kombine immun yetmezlik 6n tanisi ve pnédmoni tanisiyla yonlendirilmis.hastanin anne babasi
1. derece kuzen evliligi yapmisti.Hastanin fizik muayenesinde yaygin ralleri mevcuttu.bakilan
WBC:1750 /uL nétrofil: 940 /uL lenfosit: 270/l idi. IgA:<10mg/dL IgG:250 mg/dL IgM:17
mg/dL idi. Lenfosit altgrup dederleri tablo-1 de belirtilmistir.Hastaya scid 6n tanisi nedeniyle
genis spektrumlu antibakteriyel,antifungal,antiviral antibiyoterapi veIVIG baslandi.ADA enzim
metaboliti olan adenozin:0,86umol/L(0,10-2) Deoksiadenozin14,26umol/L(<0,1) olarak
geldi. Bunun Uzerine bakilan ADA geninde homozigot ¢.845G>C(p.R282P) varyanti tespit
edildi.Hasta elapegademase enzim tedavisi baslanip, HSCT icin hazirliklara baslandi.
Yasamin ilk yilinda lenfopeni gézlenen hastalarda agir kombine immin yetmezlik mutlaka
akilda olmalidir.Cinkd agir kombine immin yetmezlikler tedavisi pediatrik bir acildir.

Anahtar Kelimeler: Acil, ADA, Lenfopeni

Tablo-1

% /MIKROLITE
CD3+ 84 226
CD4+ 60 162
CD8+ 24 64
CD16/56+ 10 27
CD19+ 3 8
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[Abstract:0124] [PS - 024] ]
GATA2 Eksikligi Sonucu Gelisen Primer Immiin Yetmezlik ve MDS Tablosu

Emrah Harman, Fatih Colkesen, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakdltesi,I¢ Hastaliklari Anabilim Dali,Immunoloji ve
Alerji Hastaliklari Bilim Dali,Konya

GIRIS

GATA2,hematopoetik kdk hicrelerin gogalmasini ve farklilasmasini diizenleyen kritik bir
transkripsiyon faktérididr.Mononukleer hicrelerin gelisimini, alveolar makrofajlarin
aktivitesini duzenler ve lenfatik gelisimde rol oynar.GATA2 mutasyonu, immin yetmezlik,
romatolojik hastaliklar, miyeloid neoplazmlar ve pulmoner vaskdiler tutulum gibi oldukca
heterojen bir klinik tabloya yol acabilir.Bu olguda, GATA2 mutasyonu olan ve miyelodisplastik
sendrom (MDS) tanisi almis bir pansitopeni hastasinin tani ve tedavi sireci tartisiimaktadir.
OLGU

Otuz dokuz yasinda kadin hasta, Gc yil 6nce, bes haftalik gebelik sirasinda yilksek ates
sikayetiyle dis merkeze basvurmus. Yapilan degerlendirmelerde pansitopeni saptanmis,kemik
iligi biyopsisi yapilmis ve MDS tanisi almis.Daha 6nce kizinda GATA2 mutasyonu tespit
edilmesi nedeniyle klinigimize yonlendirilmis.Hastanin dyklsinde reklirren pnémoni ataklari
oldugu 6grenildi.GATA2 mutasyonu acisindan genetik analiz istendi.Hastada da GATA2
mutasyonu saptandi.Hastanin laboratuvar incelemelerinde pansitopeni CD16+/56+ NK
hicrelerde dustklik ve ters donmus CD4/CD8 orani saptandi (Tablo-1).Hastaya 21 ginde bir
25 gram intraven6z immunoglobulin (IVIG) replasman tedavisi baslandi.Tedavi sonrasi
pndémoni ataklarinda tamamen iyilesme saglandi.

TARTISMA

GATA?2 eksikligi, kemik iligi aplazisinden immin yetmezlik ve miyeloid neoplazmlara kadar
genis bir klinik yelpazede farklilik gdsterebilir.Hastalarin cogunda tablo, asamali olarak
sitopeni, kemik iligi yetmezligi ve son asamada miyeloid neoplazmlar seklinde ilerler. GATA2
eksikliginde enfeksiyon sikliginin artisi, bagisiklik yetersizligi ile iligkilidir ve bu durumun
ciddiyeti hastalar arasinda degiskenlik gosterebilir.Bu hastalarda lenfosit alt grup analizi ve
tam kan sayimi énemlidir. Mutlak monositopeni, NK hucre sitopenisi ve B hlcreli lenfopeni
dikkat gekici bulgulardir.Bununla birlikte, doku makrofajlari ve plazma hicreleri genellikle
korunmustur. Immiinoglobulin seviyeleri genelde normal veya yiiksek bulunmakla birlikte,
tekrarlayan enfeksiyonlar baglaminda hipogamaglobulinemi rapor edilmistir.Bu durumlarda
intraven6z immdiinoglobulin replasmani gereklidir ve enfeksiyon sikligini azaltmada etkili
olabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: GATA2 eksikligi, immun yetmezlik, pansitopeni, miyelodisplastik
sendrom
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Tablo 1

Parametre

IgG (mg/dL)

IgM (mg/dL)

IgA (mg/dL)

IgG1 (mg/dL)

IgG2 (mg/dL)

IgG3 (mg/dL)

IgG4 (mg/dL)

CD3+ T hicreler (%)

CD3+CD4+ T hiicreler (%)

CD3+CD8+ T hiicreler (%)

CD16+/56+ NK hiicreler (%)

CD19+ B hiicreler (%)

CD19+CD27+ IgD- SMBH (%)

Hasta Sonucu

1470

105

121

1280

196

66

38

46

0.6

49
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Referans Araligi
700-1600
46-304
70-400
405-1011
169-786
11-85
3-201
57-85
30-61
12-42
4-25
6-29

9.2-18.9
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[Abstract:0125] [PS - 025]
Hiper-IgE Sendromu: Bir Olgu Sunumu

Ceren Giilerytiz, Ozgiil Giingér, Nur Umit, Damla Altintas, Gaye Kocatepe, Aysen Bingél,
Dilara Fatma Kocacik Uygun _
Akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji ve Immuinoloji Bilim Dali, Antalya

Giris: Hiper-IgE Sendromu (HIES), yuksek serum IgE duzeyleri, tekrarlayan Staphylococcus
aureus enfeksiyonlari, eozinofili ve egzamatdz dermatit ile karakterize, genetik ve klinik
olarak heterojen bir primer immun yetmezliktir. HIES, otozomal dominant ve otozomal
resesif kalitim gdésterebilir. En sik gérilen formu olan otozomal dominant HIES, STAT3
genindeki mutasyonlarla iliskilidir.

iki aylik erkek hasta, yaygin egzama, sacli deride ve boyunda apse gelismesi nedeniyle
tarafimiza yénlendirildi. 35+5 haftalik dogum ve solunum sikintisi nedeniyle yatis 6yklsu
mevcuttu. Ebeveynleri arasinda akrabalik yoktu. Dogdudgu giinden beri egzama yakinmasi
olan olgunun, 33 gunlikken egzama bdlgelerinde bllléz yaralarin gelismesi nedeniyle tekrar
yatis yapildigi 6grenildi. Fizik muayenesinde burun kdki genis, alin belirgin, kaba ylz
gérunumd ile sag-sach deri ve govde 6n yuzunde akintil lezyonlar, egzama, sag-saclh deride
ve boyunda apse saptandi. Laboratuvar incelemelerinde; mutlak eozinofil sayisi 3540/mms3,
serum IgG seviyesi distk (150 mg/dL), IgA ve IgM normal, IgE seviyesi ise yasina gore
yuksek (108 kIU/L) bulundu. Lenfosit alt tipleri ve granilosit popilasyonunda CD11b,
CD11c, CD18 ekspresyonu ile MPO normal idi. Apse kdulttrlerinde S.aureus uredi ve
yatirilarak antibiyoterapi baslandi. Tum ekzom analizinde STAT3 geninde heterozigot
€.1826G>A (p.Arg609Lys) mutasyonu saptandi. Sanger sekanslama ile aile segregasyonu
devam eden hastanin klinik bulgulari otozomal dominant HIES ile uyumlu idi. Hasta, topikal
cilt tedavileri, antifungal ve antibakteriyel profilaksi ile IVIG replasman tedavisi alarak 8.
ayini doldurmus olup, poliklinik takibine devam etmektedir.

Sonug: Agir ve tedaviye direncli egzama varhidinda atopiyle iliskili dogumsal bagisikhk
kusuralari, 6zellikle HIES akla getirilmelidir. Erken genetik tani, enfeksiyonlarin kontroli ve
uygun tedavi yonetimi icin kritik 6neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: HIES, apse, egzama, immun yetmezlik

Resim 1
Resim 1: Hastanin tedavi dncesi ve sonrasi bulgulan
N : '

" e
-

Hastanin tedavi 6ncesi ve sonrasi gérdnimdu
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[Abstract:0127] [PS - 026]
DeSanto-Shinawi sendromlu nadir goriilen bir immiin yetmezlik olgusu

Huseyin Baspinar, Nilgin Bahar Teker, Hatice Blgra Fidan, Mahir Serbes, Dilek Ozcan
Cukurova Universitesi Tip Fakdultesi, Cocuk Immiunoloji ve Alerji Bilim Dali, Adana

Giris: Desanto-Shinawi sendromu WAC'deki mutasyonlardan kaynaklanan nadir bir hastalik
olup dismorfik ytz gérinumd, isitme ve gérme anomalileri, davranis problemleri,
gastrointestinal problemler, nadiren kardiyak hastaliklar ile karakterizedir. Burada Desanto-
Shinawi sendromlu immiin yetmezligi olan bir olgu sunulmustur.

Olgu: 5 yas kiz hasta 38 GH, C/S ile dogmus. 1 hafta kiivozde yatis 6yklisi mevcut olan
hasta 1 gin solunum makinesine bagl kalmis. Eko'sunda aort koarktasonu ve VSD tespit
edilmis. St cocugu déneminde her hafta atesi yiikselen hasta Usye ve Asye tanilari alarak
tedavileri verilmis. 1 yasinda viucudunda abseler olusmus. Dis merkezde tetkik edilen
hastanin cd panelinde dlsuklik olmasi lzerine hastanemize sevk edilen hasta tetkik edilip
immun yetmezlik tanisiyla hastaya IVIG tedavisi baslandi. Immun yetmezlik ve konjenital
kalp hastaldi haricinde epilepsi ve geg ylriime (20 aylikken) 6yklsiinde mevcut. Cocuk
psikiyatride hiperaktivite nedeniyle takip ediliyor. Hastanin iVIG tedavisi sonrasi cilt abeleri
dizeldi ve solunum yolu enfeksiyon sikliginda azaldi. Hastanin gonderilen tim ekzom
dizileme analizinde WAC geninde NM_016628.5 c.438del heterozigot (p.Y147Tfs*45)
varyanti tespit edildi. Bu varyant literatlirde Desanto-Shinawi sendromu ile
iliskilenderilmistir.

Sonug: Bu olgu Tirkiye'de tespit edilen DeSanto-Shinawi sendromlu ilk vakalardan olup
hastada immin yetmezlik tespit edilmis olmasi WAC genindeki mutasyonlarla primer immun
yetmezlikler arasinda bir iliski oldugunu didstndtrmastdr..

Anahtar Kelimeler: DeSanto-Shinawi Sendromu, Immiin yetmezlik, IVIG

Tani Aninda Laboratuar Bulgulari
HASTA NORMAL

Lokosit, mm3 15400 6000-17500
Lenfosit, mm3 4800 >1500
Notrofil, mm3 8300 >1500
Albumin, g/dl 4,74 2,7-4,8

Anti Hbs +

IgA, mg/dl 20 26-74
IgG, mg/dl 440 503-971
IgM, mg/dl 89 35-81
IgE, mg/dl 211 0-180
CD3, % 36,6 60-74,8
CD4, % 22,2 35-51,9
CD8, % 11,7 16,1-29,4
CD16+56, % 8,2 4-13,8
CD19; % 53 14,3-28,2
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Primer Immun Yetmezlik hastalarinda goriilen endokrinopatiler ve genetik
mutasyonlarin patogeneze etkisi - Tek merkez verileri

Tugba Onalan, Fatih Colkesen, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakdiltesi, I¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Alerji Immunoloji
Bilim Dali, Konya

Amag: Eriskinlerde primer immun yetmezlikler (PIY) otoimmun veya yaygin enflamatuar
bulgularla prezente olabilmektedir. PiY’e bagh komorbitiler icerisinde endokrinopatiler énemli
bir yer tutmaktadir. Calismamizda klinigimizde takipli PIY hastalarinin endokrinopati ile iliskili
gen mutasyonlarinin degerlendirilmesi amaclanmistir.

Yéntem: Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakdiltesi Eriskin immunoloji ve Aleriji
Hastaliklar kliniginde 2019-2024 arasinda PIY nedeniyle takip edilen olgulardan endokrin
patolojisi olanlarin demografik verileri, genetik mutasyonlari, eslik eden komorbiditeler
kaydedilmistir.

Bulgular: 97 P1Y hastasindan 20'sinde bir endokrinolojik patoloji saptanmistir. 20 hastanin
12’si kadin olup (%60) ortalama yas 36+11'dir. Hastalarin %70’inde (n=14) genetik
mutasyon saptanmistir. 9 hasta antikor bozuklugu baskin grupta (CVID ve CVID benzeri
hastalik), 3 hasta kombine immun yetmezlik, 1’er hasta ise otoinflamatuar bozukluklar ve
dogal immunite kusurlari grubundaydi. Endokrinopati ile iliskili mutasyonlar NCF2, CD19,
LRBA, ATM, NLRC4, FOXP3, RAG1, RAG2, IFGN2, ADA2, PRF1, CD3G genlerindedir. En sik
gozlenen endokrinopati tiroidit olup otoimmiun, otoinflamatuar ve genetik mutasyonlarinin
organizmadaki farkli etkilerine bagh diger patogenezlere bagli oldugu gézlemlenmistir.
Digerleri tip 1 diyabet (3 hasta, %15), hipofizer yetmezlige bagl coklu endokrinopati ve
gonadal yetmezliktir (1’er olgu). Olgularin %90’Inda endokrinopatiye farkli otoimmun,
inflamatuar durumlar veya organomegali eslik etmektedir. Endokrinopatiye en sik eslik eden
komorbiditeler sitopeniler ve splenomegalidir (Tablo 1).

Sonug: Primer immun yetmezliklerde endokrinopatiler, T ve B hlicresi homeostazindaki
bozukluklara bagli otoimmun natlirde olabilecegi gibi, innate immun yaniti ilgilendiren
mutasyonlara yada inflamasyonun down reglilasyonundaki kusurlara bagl da gercgeklesebilir.
Patogeneze gore tedavi de dediskenlik gostermektedir ve primer endokrinopatilerdeki
tedavilerden fayda goérulmeyebilir. Genetik mutasyonun belirlenmesi, patogenezin
aydinlatilmasi ve gelistiriimekte olan hedefe ydnelik tedavilerin uygun hastalara verilmesi
acgisindan 6nem arz etmektedir

Anahtar Kelimeler: Primer Immun Yetmezlik, endokrinopati, tiroidit

Tablo 1: Olgularin demografik 6zellikleri, primer immun yetmezlik nedeni
mutasyonlari ve immun yetmezlik prezentasyonlari, eslik eden diger komorbiditeler
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Hasta No | vas Cingiyet Hastahk Endokrinopati Mutasyon saptanan Ejlik aden Komorbitiier
gon
1 27 xadin <viD Tiroidit CD3G Terminal ilet
2 [T Kxadin Mikobakteriyel Tircidit IPFGN2
nastalkiara Mendelyen
Duyaridik
3 25 Erkek Hiper 12E Sendromu + Tip1am DOCKE Sitopeni (Azmi)
IPEX Sendromu FOXP3
4 21 Erkek Heredter Anjiyoodem Tip1om SERPING
s 57 Kadin xombine immun Tiroidit RAG1 Brongektazi
Yetmeziik
6 32 Erkak Ataks| telenjiektaz Tiroian ATM Lenfopeni, Crohn
7 23 Kadin Hemotagosmk Sendrom Tiroidit PRF1 £vans Sendromu
B 43 Kadin ¥ombire Immun Tirosdnt RAGZ Karacigerde noduler rejeneratif
Yetmezlik hiparplazi
@ &1 Kacin HLH Tirosdit PRFi Brongektazi, splenomegal
10 38 Kadin Xombine immun Tiroidit ADA2 Behget, FMF
yetmezlik
11 a4 Eriek cviD Tircidit LREA Hepatosplenomegal
12 20 Erkek NLRCS iligki® Hipofe yetmezligi + NLRCL Crohn, MOS, Ankilozan spendilit
Otoinflamatuar Sendrom | hipotiroidi + gonadal
yetmezlk
13 31 Kadin CD18 eksikigl Tircian cpis SLE
1 36 Kaoin Kronik Granulomatoz Tirowde NCF2 Crohn
Hastahk
is 45 Kadin cViD Tirowd + poiikisticover Splenomegai
i6 % Kadin (o) Tirgidit 4+ ovaryan Tarmina Hlert
yetmezlik
17 a5 Erkek cviD Tirowdit Sistopen:
18 38 Ksdin <viD Tiroidit
15 38 Erkek cvio Tircid amiloidozu Hepatosplenomegal, Portal
hipertansiyon
20 28 Erkak VD Tip 1 dm = Aplastik anemi

CVID:vaygin defigken immun yermezik, SLE Sistemik lupus eritematozus, MOS: Myelodisplastik Sendrom, FIF: Ailevi akdeniz atesi

CVID:Yaygin degisken immun yetmezlik, SLE:Sistemik lupus eritematozus, MDS:

Myelodisplastik Sendrom, FMF: Ailevi akdeniz atesi

[Abstract:0129] [SS - 011]
Marjinal Zon Lenfoma tanili hastalarda, hastaligin seyrinde T hiicreler nasil rol

oynar?

Huriye Celikzencir, Sinan Kitik, Cagman Tan, Ali Unal, Mustafa Yavuz Kéker

erciyes univesitesi

® [ ]
Klinik
@ immiinoloji
\oxiqloft' t’;’{/

Marjinal zon lenfoma (MZL) hicreleri siklikla periferik kanda disik ila orta seviyelerde
gorulur. en sik 50 yas Ustl hastalari esit erkek-kadin dagihimi ile etkiler ve genellikle hafif bir
lenfositoz, sitopeniler ve splenomegali ile klinik bulgu verebilir. Hastalarin yaklasik% 70'i on
yilda hayatta kalirken, genellikle hafif bir seyir izler. Marjinal zon lenfoma bir B hticre
hastaligi olmasina ragmen T hiicrelerde degdiskenlik gésterebilir.
Bu galismada akim sitometride Marjinal Zon Lenfoma tanisi almis hastalardan T hicre alt
gruplarindaki degisikligi gozlemlemek amaclanmistir. Buna bagli olarak akim sitometride T
hlcre alt gruplari, CD4/CD8 orani, Treg ve TCR Vbeta analizi yapilmistir.

Anahtar Kelimeler: lenfoma, t hicre, tcr
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t hiicre alt gruplan
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t hiicre alt gruplan
HASTA LENFOSIT % CD3 % CD4/CDS8

HASTA1  89.2 10,7 73/14
HASTA2 65.4 32.9 82/11
HASTA3 76.1 12,7 37/55
HASTA 4  84.8 16,9 57/30
HASTA5 44.6 33.4 25/64
HASTA 6  81.3 8,4 42/52
HASTA 7  67.9 20,8 37/53
HASTA 8 41.6 20,8 60/34
HASTA9  73.02 16,01  26/56
HASTA 10 29,5 26,7 60/19
HASTA 11 60 29,8 42/49
HASTA 12 78.5 23,9 55/29
HASTA 13 50.3 35,45 60/30
HASTA 14 60.7 19,8 56/29
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Yaygin Degisken Immiin Yetmezlikli Bir Hastada Gelisen Karaciger Nodiiler
Rejeneratif Hiperplazi Olgusu

Stkran Aslan Savas, Fatih Colkesen, Sevket Arslan

Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Ic Hastaliklari Anabilim Dali, Imminoloji ve
Alerji Hastaliklari Bilim Dall

Giris

Yaygin degisken immin yetmezlik (CVID), eriskinlerde en sik gorilen semptomatik primer
immun yetmezlik olup, hipogamaglobulinemi ve bozulmus antikor yaniti ile karakterizedir.(1)
Noduler rejeneratif hiperplazi (NRH), CVID’de karaciger tutulumunun tipik bir formudur.(2)
Bu calismada, karaciger fonksiyon testlerinde bozulma ve INR ylksekligi nedeniyle karaciger
biyopsisi yapilan ve NRH tanisi konulan bir CVID hastasi sunulmaktadir.

Olgu

43 yasinda kadin hasta, tekrarlayan akciger enfeksiyonlari ve bronsektazi nedeniyle immun
yetmezlik 6n tanisiyla klinigimizde CVID tanisi almistir ve intraven6z immunoglobulin (IVIG)
replasman tedavisi baslanmistir. Klinik takiplerinde, karaciger fonksiyon testlerinde ve
alkalen fosfataz (ALP) dlzeylerinde ylkseklik ve INR artisi gérulmds; etiyolojik
arastirmalarda spesifik bir neden tespit edilememistir. Ust batin ultrasonografisinde karaciger
konturunda duzensizlik, kaudat lob hipertrofisi ve parankim heterojenitesi gdézlenmistir.
Karaciger biyopsisi sonucunda kronik hepatit ile uyumlu bulgular saptanmis ancak etiyoloji
belirlenememistir. CVID tanisi géz énltinde bulundurularak materyal NRH agisindan yeniden
degerlendirilmis ve tani dogrulanmistir.

Tartisma ve Sonug

CVID hastalarinda NRH, kronik kolestaza, sirotik olmayan portal hipertansiyona veya
karaciger sirozuna neden olabilen ciddi bir komplikasyondur.(3) NRH'nin klinik yonetimi,
tarama, tani ve tedaviyi iceren multidisipliner bir yaklasim gerektirir. Bu hastalarda karaciger
biyopsisi, tani igin siklikla gereklidir.4 CVID hastalarinda NRH’nin erken taninmasi, ilerleyici
karaciger hasarini 6nlemek ve hasta sonuglarini iyilestirmek acisindan kritik Gneme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Karaciger sirozu, Nodiler rejeneratif hiperplazi, Yaygin degdisken immin
yetmezlik

Hastanin Immiinolojik Parametre Sonuclari

Parametre Hasta Sonucu Referans Aralidi
IgG (mg/dL) 357 700-1600
IgM (mg/dL) 220 46-304
IgA (mg/dL) 31 70-400
IgG1 (mg/dL) 260 405-1011
IgG2 (mg/dL) 104 169-786
IgG3 (mg/dL) 38 11-85
IgG4 (mg/dL) 6 3-201
CD3+ T hucreler (%) 79.6 57-85
CD3+CD4+ T hicreler (%) 55.5 30-61
CD3+CD8+ T hcreler (%) 23.7 12-42
CD16+/56+ NK hucreler (%) 7.5 4-25
CD19+ B hcreler (%) 6.8 6-29
CD19+CD27+ IgD- SMBH (%) 1.1 9.2-18.9
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[Abstract:0131] [PS - 029]
CTLA-4 Eksikligine Bagh ALPS Tip V: Sitopeni ile Basvuran Olguda Yeni Bir Varyant

Gulay irem Parlak Ozel!, Yiiksel Kavas Yildiz!, Mehmet Cihat Sifil!, Feyza Bayram Citak?,
Emel Ozyirek3, Safa Baris?, Emine Vezir*

1Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari, Ankara
2Marmara Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Istanbul

3TC. Saglik Bilimleri Universitesi Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve
Onkoloji Klinigi, Ankara

4TC. Saglik Bilimleri Universitesi Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immdinolojisi
ve Alerji Hastaliklari Klinigi, Ankara

Giris

Sitotoksik T lenfosit iliskili antijen-4 (CTLA-4), T hicre aracili immun yanitin negatif
dlizenleyicisi olup, otozomal dominant kalitilan immun disregtlasyon sendromlari ile
iliskilidir. Klinik 6zellikler arasinda tekrarlayan enfeksiyonlar, otoimmdtnite,
hipogamaglobulinemi, splenomegali yer alir. Burada sitopeni ile basvuran ve CTLA-4 geninde
daha 6nce bildirilmemis bir varyant tespit edilen bir hasta sunulmaktadir.

Olgu

10 yasinda kiz hasta yaygin morluklar nedeniyle basvurdu. Fizik muayenesinde splenomegali
ve ekimozlar saptandi. Lokosit 2690 /mm3, nétrofil 850 /mm3, lenfosit 970 /mm3, trombosit
4000/mm3, hemoglobin 10,8 g/dl olarak sonuclandi. Retikilositoz ile direk coombs pozitifligi
mevcuttu. Viral seroloji negatifti, kemik iligi incelemesinde malignite bulgusuna rastlanmadi.
IgG 1642 mg/dl (935-1175 mg/dl) IgA 209 mg/dl (94-137 mg/dl) IgM 137 mg/dl (96-129
mg/dl) olarak sonuclandi. Otoimmun hemolitik anemi ve immun trombositopenik purpura
nedeniyle intraven6z immuanglobulin ve steroid basglandi. Steroid tedavisinin 4. ayinda
hemoliz bulgularinin devam etmesi lzerine rituksimab baslandi. Rituksimab baslangicindan 2
ay sonra lékosit 2730 /mm3, ndétrofil 550 /mm3, lenfosit 930 /mm3, trombosit 333000
/mm3 Hemoglobin 12,1 g/dl, IgG 528 mg/dl, IgA 57 mg/dl, IgM 31 mg/dl olarak géruldu,
trimetoprim-sulfometaksazol proflaksisi baslandi ve hipersensitivite reaksiyonu gelistigi igin
kesildi. Evans Sendromu ve splenomegali nedeniyle otoimmiun lenfoproliferatif sendrom
(ALPS) 6n tanisiyla bakilan lenfosit alt gruplari ile double negatif T hlicre normal saptandi.
ALPS benzeri hastaliklarin incelenmesi amaciyla tim ekzom sekanslama yapildi. CTLA-4
geninde c.509T>A (p.Val170Asp) varyanti heterozigot bulundu. Flow sitometride ise saglkli
kontrollere gore dlstk CTLA-4 ekspresyonu saptandi. Saptanan varyant literatiirde daha
O6nce bildirilmemis olup aile segregasyon analizi devam etmektedir.

Sonug

Bu olgu, CTLA-4 yetmezligine bagl gelisen immiin disregililasyonun genis klinik spektrumunu
vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: immiin disregiilasyon, CTLA-4 Eksikligi, Sitopeni
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Yaygin degisken immiin yetmezlik (CVID) tanili bir hastada karacigerde nodiiler
rejeneratif hiperplazi geligsimi

Fatma Arzu Akkus, Fatih Colkesen, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immunoloji ve
Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Konya

Giris

Yaygin degdisken immin yetmezlik (CVID), eriskinlerde gorilen en sik sempomatik primer
immun yetmezlik durumudur. CVID'li hastalarda reklirren enfeksiyonlar yaninda
otoimmunite, granidlomat6dz hastaliklar, maligniteler ve karaciger hastaliklari
gorilebilmektedir. Bu olgumuzda, CVID tanili bir hastada karacigerde noduler rejeneratif
hiperplazi (NRH) gelisiminden bahsedilecektir.

Olgu

46 yasinda kadin hasta, 11 yildir CVID tanisiyla klinigimizde takip edilmekteydi. Hastada son
alti aydir karaciger fonksiyon testleri ve ALP dlizeylerinde ylkseklik gorilmesi Gzerine
immunoloji servisine etiyoloji arastiriimasi amaciyla yatisi yapildi. Batin ultrasonografisinde
karaciger parankiminde heterojenite, kenarlarinda yer yer mikronoduler goriinim mevcuttu.
Kronik karaciger hastaligina yonelik testler istendi ve karaciger biyopsisi yapildi. (Tablo 1)
Biyopsi sonucu nodiler rejeneratif hiperplazi ile uyumlu olarak degerlendirildi.
Gastrointestinal sistem endoskopisinde varis lehine bulgu gérilmedi. Gastroenteroloji
bélimine konsllte edilen hastaya ursodeoksikolik asit tedavisi baslanmasi ve yakin klinik
takip énerildi.

Sonuc¢-Tartisma

CVID hastalarinin bir kisminda, otoimmun 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. CVID hastalarinda NRH gelisimi azalmis survey ile baglantili bulunmustur.
NRH'nin spesifik bir tedavisi yoktur, kronik karaciger hastaligina ilerleme ihtimali sebebiyle
yakin takip dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: Nodiler rejeneratif hiperplazi, otoimminite, yaygin degisken immin
yetmezlik

Tablo-1

WBC, x103/ pL 6.34
PLT, x103/ pL 300
HGB, g/dL 11.8
PT (INR) 0.96
Total Protein, g/L 74.5
Albumin, g/L 44.8

T.Bilirubin, mg/dl 0.29
D.Bilirubin, mg/dl 0.09

ALP, U/L 285
AST, U/L 86
ALT, U/L 102
GGT, U/L 78
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Hbsag, S/CO Negatif
AntiHbs, mIU/ ml Pozitif
Anti HAV IgM, S/CO Negatif

Anti-HCV, S/CO Negatif
Anti-HIV, S/CO Negatif
Anti-HbE, S/CO Pozitif

HBV DNA, IU/ml Negatif
HCV RNA, IU/ml Negatif
ANA Negatif
AMA/ASMA/LKM Negatif

[Abstract:0135] [PS - 031]
Sekonder Hipogamaglobulinemi izleniminde 5 yilhik deneyimimiz

Mehmet Kiling!, Fatih Célkesen?, Mehmet Emin Gerek?, Sevket Arslan?

1Batman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari,Batman
2Necmettin Erbakan Universitesi Tip fakiiltesi, I¢ Hastaliklari AD, Immuinoloji ve Alerji
BD,Konya

Giris: Sekonder hipogamaglobulinemi (SHG), primer immin yetmezlik (PiY)lerden farkl
olarak altta yatan malignite, ilaglar, proteinlri ve malnUtrisyon nedenli kayiplar gibi
sebeplere

bagl olarak antikor lretiminde azalma veya antikor kaybinda artistan dolay! imminoglobulin
seviyelerinde dusuklik ile karakterizedir (1). Bu calismada SHG ile takip ettigimiz hastalarin
izleniminde tani anindan takip ve tedavi asamasina kadar karsilastigimiz klinik ve laboratuvar
bulgularini arastirdik.

Yéntem: Calismaya 2019-2024 yillari arasinda Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakdiltesi
Eriskin Immunoloji ve Alerji Hastaliklar Kliniginde SHG ile takipli 28 hasta dahil
edilmistir.Hastalarin demografik verileri, SHG etyolojisi, tani anindaki immunoglobulin (Ig)
degerleri ve antikor yanitlari, reklirren veya ciddi enfeksiyon 0yklsd durumlari, Ig-replasman
tedavisi (Ig-RT) baslama endikasyonlari hasta dosyalarindan elde edilmistir.

Bulgular: Hastalarin median yas dederleri 55'ti (36-79) ve %53.6'si kadindi. SHG nedenleri
arasinda en sik KLL (%17.9, n=5) ve lenfoma(%14.3, n=4) yer almaktaydi(Tablo 1).
Hastalarin %50’sinde (n=14) reklrren enfeksiyon,%?25’inde (n=7) hayati tehdit edici
enfeksiyon 6ykisl mevcuttu. SHG tani esnasinda hastalarin blyik cogunlugunda
%78.6(n=22) izohemaglutinin ve/veya asllara karsi antikor yanitlari degerlendirilmis olup
izohemaglutinin %42.9(n=12),pnémokok %53.6(n=15), tetanoz %50(n=14) oraninda
yeterli

antikor yaniti tespit edildi.Tani aninda median 1gG,IgM,IgA dlizeyleri sirasiyla 471(130-
970), 51(17-260), 93(20-360) mg/dL’idi.Hastalarin %82'sine(n=23) Ig-RT uygulanmis olup
en sik nedenler icerisinde %43.4(n=10) ile derin IgG dustkliga ve reklrren/ciddi enfeksiyon
Oykulsu yer almaktaydi. Katilmcilarin %46.4'Gnde(n=13) kalici olarak SHG gelismisti.

Sonug: SHG prevalansinin PIY’lerden 30 kat daha yiiksek oldugu tahmin edilmektedir. SHG
takibinde altta yatan durum dlizeltiimezse enfeksiyonlarin yénetimi ve IgG-RT
gerekebilmektedir (4,5). SHG farkindaliinin artiriimasi erken taniya ve olasi enfeksiyonla
iliskili morbidite ve mortaliteyi 6nlemeye yardimci olacaktir.

Anahtar Kelimeler:Sekonder hipogamaglobulinemi, rekktrren enfeksiyon, intravenéz
immunoglobulin
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Anahtar Kelimeler: Sekonder hipogamaglobulinemi, rekktrren enfeksiyon, intravendz,

immunoglobulin

Sekonder hipogamaglobulinemi gelisiminde etyolojik nedenler

Etyoloji

Kronik Lenfositik Lésemi
Lenfoma

Renal transplant
Rituksimab

Multiple Myelom
Nefrotik sendrom

Protein kaybettren enteropati
Malign melanom

Imuran ve kortikosteroid
Kortikosteroid

EBV’ye bagli enfeksiyon
Karbamazepin

Toplam

Sayi (n)
5

4

28

Ylzde (%)
17,9
14,3
10,7
10,7
7,1
7,1
7,1
3,6
3,6
10,7
3,6
3,6

100
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Meme karsinomu nedeniyle adjuvan tedaviye bagh myelodisplastik sendrom
gelisen bir bloom sendrom olgusu

Mehmet Kiling!, Fatih Colkesen?, Ferhat Sagun?, Sevket Arslan?

1Batman Egitim ve Arastirma Hastanesi, Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari,Batman
2Necmettin Erbakan Universitesi Tip fakiiltesi, i¢ Hastaliklari AD, Immiinoloji ve Alerji
BD,Konya

Giris: Bloom sendromu (BS), 15g26.1'de (MIM 604610) BLM genindeki mutasyonlara bagh
nadir OR bir kromozomal instabilite bozuklugudur.En belirgin 6zellikleri intrauterin dénemde
baslayan blyime geriligi, fotosensitivite,immin yetmezlik, tip 2 diabetes mellitus,
hipogonadizm ve karakteristik ylz yapisidir(Resim 1).Cogu vaka 20 yas civarinda malignite
sebebiyle exitus olmaktadir.Bloom Sendromu tanil bir hastada meme ca nedeniyle verilen
adjuvan tedaviye bagh myelodisplastik sendrom(MDS) gelisen bir vakayi sunmayi amacladik.
Olgu: 25 yasinda kadin hasta, (¢ yasindan itibaren tekrarlayan akciger enfeksiyonlari
(pndmoni,bronsit), blytime geriligi ve fotosensitivite sebebiyle tetkik edilmis ve 14 yasinda
BS tanisi almistir.Takiplerinde sol aksiller bdlgede sislik farkedilmesi ile yapilan
ultrasonografide 1 cm capinda konturlari diizensiz solid lezyon saptandi.Eksizyonel biyopsi
sonucunda invaziv duktal meme karsinomu tanisi alan hastaya 4 kir
adriamisin+siklofosfamid ve 12 kur paclitaxel, ardindan 21 gin disik doz radyoterapi
uygulandi.Bu tedavilerden 1 yil sonra pansitopeni gelisen hasta MDS tanisi aldi. MDS’ye
yonelik azasitidin tedavisi baglandi. Hasta takiplerde gelisen septik sok nedeniyle exitus oldu.
Tartisma ve Sonug: Malignite gelisimine yatkinhdinin oldugu bilinen Bloom Sendromunda,
radyasyon kaynakl tedavilerin kullanimi konusunda endiseler mevcuttur.Literatirde BS’lu bir
vakada meme malign neoplazmi nedeniyle standart kemoterapi ardindan 21 gunlik diasuk
doz radyoterapi uygulanmis ancak hastada birkag yil sonra akciger kanseri gelistigi
bildirilmistir. Bizim vakamizda ise benzer sekilde kemoterapi ve radyoterapi sonrasinda MDS
gelisti.Kromozom kiriklarina yatkinhklari ile bilinen Ataksi Telanjiektazi ve Artemis defekti gibi
kombine immun yetmezliklerde kemoterapi ve radyoterapinin optimal dozlari ile ilgili
calismalar olmasina ragmen BS ile ilgili yayinlar vaka raporlari seklindedir ve yalnizca doz
azaltilmasinin dederlendirilmesi disinda net bir 6neri bulunmamaktadir. Bu konuda genis
kapsamli calismalarla tedavi 6nerileri netlik kazanacaktir.

Anahtar Kelimeler: Bloom Sendromu, immun yetmezlik, meme malign neoplazmi, adjuvan
tedavi, myelodisplastik sendrom

Resim 1

Dolikosefali
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CVID hastalarinda tanida gecikme siiresi ve komplikasyonlar Ile anksiyete ve
depresyon iliskisinin arastirilmasi

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

Giris

Yaygin dedisken immin yetmezlik (CVID) bozulmus B hicresi farklilasmasinin neden oldugu
bir primer immUn yetmezliktir. Hastane anksiyete ve depresyon (HAD) 6lcedi, bedensel
hastaligi olanlarda anksiyete ve depresyon belirtilerini taramaktadir. Hasta tarafindan
doldurulan 6lcegin yedisi (tek sayili) anksiyeteyi, diger yedisi (gift sayil) ise depresyonu
degerlendirmektedir. Anksiyete ve depresyon icin >= 8 puan alan bireyler risklidir.
Calismamizda CVID hastalarinda tanida gecikme stliresi ve komplikasyonlar ile anksiyete ve
depresyon iligkisinin arastirilmistir.

Yontem

Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Eriskin Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari
Kliniginde 2019-2024 vyillari arasinda CVID tanisi almis hastalardan HAD 6lcedini doldurmalari
istendi.

Bulgu

Calismaya 62 CVID hastasi dahil edildi. Hastalarin medyan yaslari 41 (22-77) idi ve %45’
(n=28) kadindi. Kadinlarin anksiyete puani medyan dederi 10 (6-12) ve depresyon puani
medyan dederi 8 (2-12) idi. Erkeklerin anksiyete puani medyan dederi 6 (4-10) ve
depresyon puani medyan degeri 8 (4-11) bulundu. Kadinlarda anksiyete puanlari erkeklere
gore anlaml olarak daha yuksekken (p=0.037) depresyonda anlamh farkhlik bulunmadi
(p=0.901). Anksiyete veya depresyon puanlari yiksek olan (>= 8 puan) hastalarin %40'inda
en az bir komplikasyon mevcuttu (otoimmunite, lenfoproliferasyon, malignite vb). Hastalarin
tanida gecikme sureleri ile anksiyete skorlari (r=0.471, p= 0.023) ve depresyon skorlari
(r=0.638, p= 0.008) arasinda pozitif yéonde anlamli bir korelasyon bulundu.

Sonug

Tanisal gecikmenin neden oldugu kronik komplikasyonlar ve tedavi ylki hastalarin yasam
kalitesini azaltir. Uzun sureli rahatsizliklari olan hastalarda anksiyete ve depresyonun
degerlendirilmesi 6nemlidir. HAD 0lgedi, olasi anksiyete veya depresyonu hizli ve kolay tespit
etmek igin yaygin kullanilmaktadir. CVID hastalari depresyon ve anksiyete agisindan dikkatle
degerlendirilip yasam kalitelerini arttirmak icin gerekli yonlendirilmeler yapilmalidir.

Anahtar Kelimeler: Anksiyete, depresyon, yaygin degisken immiin yetmezlik
[Abstract:0139] [PS - 034]
Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik ve Pulmoner Amiloidoz: Bir Olgu Sunumu

Tugba Onalan, Fatih Colkesen, Sevket Arslan, Ahmet Zafer Caliskaner
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakultesi, Alerji Immunoloji Bilim Dali, Konya

Giris:

Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik (YDIY), hipogamaglobulinemi, tekrarlayan enfeksiyonlar
ve artmis otoimmin hastalik ile malignite riski ile karakterize en yaygin semptomatik primer
immuan yetmezliktir. Kronik enflamatuvar durumlar, sekonder amiloidoz gelisimine yol
acabilir. YDIY'li hastalarda, 6zellikle bronsektazisi olanlarda sekonder amiloidoz nadiren
bildirilmistir. Bu olguda, YDIY'li bir hastada pulmoner hipertansiyona yol agan pulmoner
amiloidoz vakasi tanimlanmistir.

Olgu:
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Hasta, 18 yasinda tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar ve 6 yildir devam eden kronik
diyare sikayetleriyle basvurdugu immiinoloji kliniginde YDIY tanisi almistir. Immiinoglobulin
replasman tedavisi ve profilaktik antibiyotik baslanmis ancak hasta klinik takiplerine devam
etmemistir. Hasta 27 yasindayken abdominal asit, plevral eflizyon ve pretibial 6dem
sikayetleriyle klinigimize basvurmustur. Hastada masif proteiniri ve disik serum albimin
dizeyleri olmasi Uzerine renal amiloidoz acisindan dederlendirilmis ve biyopsi sonucunda
renal amiloidozis tanisi almistir. Sekiz ay sonra progresif dispne, hipoksemi ve pulmoner
hipertansiyon (65 mmHg) nedeniyle bronkoskopi esliginde transbronsiyal biyopsi yapiimis ve
pulmoner dokularda amiloid birikimi gdsterilmistir. Yogun bakim tedavisine ragmen hasta
septik sok nedeniyle yatisinin 75. gunidnde kaybedilmistir.

Sonug:

YDIY’'li hastalarda amiloidoz nadir bildirilmekle birlikte morbidite ve mortalite riski acisindan
dikkatle degerlendirilmesi gereken bir komplikasyondur. Hastalarda daha ¢ok renal amiloidoz
g6zlenmekle birlikte pulmoner hipertansiyon bulgulari ile klinik seyir gésteren YDIY'li
hastalarda pulmoner amiloidoz gelisimi de géz 6ninde bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin Degdisken Immin Yetmezlik, amiloidoz, pulmoner amiloidoz,
pulmoner hipertansiyon

[Abstract:0141] [PS - 035] .
Saglik Sistemine Erisimde Gecikmenin Oliimciil Sonuglari: Irak’tan Sevk Edilen Bir
X-AKIY Vakasi

Mehmet Cihat Sifil*, Yiiksel Kavas Yildiz!, Giilay Irem Parlak Ozel®, Sule Biiyiik Yaytokgil?,
Emine Vezir?

1Ankara Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerjik Hastalklar Klinigi,
Ankara, Turkiye

2TC. Saglik Bilimleri Universitesi Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immdinolojisi
ve Alerji Hastaliklari

Giris: X'e badl agir kombine immun yetmezlik (X-AKIY), IL2RG gen mutasyonlarindan
kaynaklanan, T ve NK hiicre eksikligi ile seyreden 6limcil bir primer immiin yetmezlik
hastaligidir. Yenidogan tarama programlari erken taniyi mimk{n kilsa da, saglik sistemine
erisimdeki gecikmeler ve farkindalik eksikligi nedeniyle tani ve tedavide aksakliklar
yasanabilmektedir. Hematopoetik kdk hicre nakli (HSCT) veya gen tedavisi uygulanmazsa,
hastalar ilk yil icinde kaybedilmektedir.

Olgu: Yenidogan topuk kani taramasinda immun yetmezlik, metabolik hastalik ve kistik
fibrozis sliphesi saptanan ve 7 aylikken hastanemize sevk edilen erkek bebek, Irakta dogmus
olup birinci derece kuzen evliligi olan ebeveynlerin ikinci cocugudur. ilk erkek kardesinin 6
aylikken atesli enfeksiyon nedeniyle exitus oldugu 6grenilmistir. Tekrarlayan pnémoni, idrar
yolu enfeksiyonlari, kronik diyare dyklslt ve malnltrisyon bulgulari mevcuttu. Lenfopenisi
olan, topuk kaninda TREC saptanmamis oldudu 6grenilen hasta AKIY tanisiyla yatirildi.
Labaratuvar testlerinde siddetli hipogamaglobulinemi (IgG: 0,18 g/L, IgA: 0,07 g/L, IgM:
0,16 g/L), T-B+NK- AKIY (CD3+ %1, CD16+ %6, CD56+ %1, CD19+%98) immiin fenotipi
saptandi. IVIG ve antimikrobiyal profilaksileri baslandi. BCG asisinin yapilmis oldugu 6grenildi
ve INH-Rifampisin profilaksileri baslandi. Dondr taramasi baslatildi, ancak aile ekonomik
nedenlerle baska bir llkede kemik ili§i nakli yaptiracaklarini belirterek AKIY genel
protokolleriyle ve almakta oldugu profilaksilerle taburcu edildi. Genetik analizde IL2RG
geninde hemizigot frameshift mutasyonu (NM_000206.3 ¢.359dup, p.Glu121GlyfsTer47)
tespit edilerek X-AKIY tanisi dogrulandi. Hastanin doktoruyla iletisime gegildiginde exitus
oldugu 6grenildi ve aileye doktoru aracihidiyla genetik danismanlik saglandi.

Sonug: Bu vaka AKIY farkindaliginin disiik olmasinin ve saglk sistemine erigimdeki
gecikmelerin hastalik prognozunu olumsuz etkiledigini gostermektedir. Yenidogan
taramalarinin etkin sekilde uygulanmasi ve tani stirecinin hizlandirilmasi hayati 6neme
sahiptir.

Anahtar Kelimeler: X-AKIY, IL-2RG, HKHN
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[Abstract:0142] [PS - 036]
Hiper IgM Sendromu Olgu Sunumu

Hande Ucler Cinar, Abdullah Arik, Murat Cansever
Kayseri Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Alerji ve
Immunoloji Bilim Dali

Hiper IgM sendromu antikor Gretiminin bozuldugu, siklikla bakteriyel ve firsatgi
enfeksiyonlara yatkinlikla seyreden nadir gorilen primer immun yetmezliktir.

Olgul: 6 yasinda kiz hastanin, 1 yasindan itibaren tekrarlayan tst solunum yolu enfeksiyonu
semptomlari ve ates ile hastane basvurularinin oldugu, servikal lenf nodlarinda biyime
nedeniyle hematoloji-onkoloji bolimiinde reaktif LAP olarak takip edildigi, 3 yasindayken
adenotonsillektomi operasyonu gecirdigi 6grenildi. Soygecmisinde anne baba 3. derece kuzen
evliligiydi, annenin kuzeninde immun yetmezlik tanisiyla intraven6z immunglobulin (IVIG)
replasman tedavisi alma 6ykilsu vardi. Fizik muayenesinde sistem muayeneleri dogaldi.
Laboratuvar incelesinde tam kan sayimi normaldi. Immunglobulin degerleri; 1gG: <0.3
mg/dL, IgM: 904 mg/dL, IgA:1 mg/dL olarak 6lguldi. Flow sitometri ile bakilan lenfosit alt
gruplari normaldi. Mevcut sonuglarla hiper IgM sendromu dlsunilerek hastaya IVIG

baslandi. Genetik analizinde AICDA geninde homozigot c.70C>T (p.R24W) mutasyonu
saptanarak Tip 2 Hiper IgM Sendromu tanisi konuldu. Hastanin takibinde tekrarlayan
enfeksiyon ve ates semptomlari belirgin azaldi.

Olgu2: Hastanin 4 yasindaki kiz kardesinde de sik tekrarlayan atesli Gst solunum yolu
enfeksiyonu sikayeti vardi. Fizik muayenesi dogaldi. Laboratuvar incelemesinde tam kan
sayimi normaldi. IgG: 18 mg/dL, IgM: 2453 mg/dL, IgA:15 mg/dL 6lglldi. Lenfosit alt
gruplari normaldi. Mevcut sonuglarla hiper IgM sendromu dustnulerek IVIG baglandi. Genetik
analizinde ayni mutasyon saptanan hastanin izlemde enfeksiyon semptomlarinda dizelme
gorulda.

Hastalarimiz sik tekrarlayan enfeksiyon sikayetleri nedeniyle farkli branglara basvurmasina
ragmen tanilari gecikmistir. Yapilan detayh incelemeler sonucu Hiper IgM sendromu tanisi
konulmustur. Hastalarda olasi immun yetmezliklerin akilda tutulmasi; erken tani ve uygun
tedavi ile yasam kalitesinin énemli dlgide iyilesmesi, ailede tani almamis bireylerin
aydinlatiimasi ve genetik danismanlik saglanmasi agisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: immuin yetmezlik, Hiper IgM sendromu, enfeksiyon
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[Abstract:0143] [PS - 037]
Yaygin degisken immiin yetmezlik hastasinda renal amiloidoz gelisimi

Mehmet Emin Gerek, Fatih Célkesen, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Immunoloji ve
Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Konya

Amacg:

Yaygin degisken immin yetmezlik (CVID), B lenfositlerin plazma hicresine dénlsimindeki
bozukluk nedeniyle immunglobulin tretiminde yetersizlikle karakterize bir primer immdun
yetmezlik hastaligidir. Klinik spektrumu genis olup otoimmun hastaliklar, pulmoner ve
gastrointestinal patolojiler ile lenfoproliferatif hastaliklar gdrilebilir. Renal bulgular nadir
bildirilse de morbidite ve mortalite Gzerinde dnemli etkiler gdsterebilir. Bu calismada, CVID
tanisi alan ve takip strecinde renal amiloidoz gelisen bir olgu sunulmaktadir.

Olgu:

54 yasindaki erkek hasta, sekiz yil dnce otoimmiin hemolitik anemi (OIHA) tanisi almis ve
kortikosteroid tedavisi sonrasi remisyona girmistir. Takiplerinde yaygin lenfadenopati (LAP)
tespit edilmesi lzerine lenfoma acgisindan degerlendirilen hastada malignite saptanmamis,
hipogammaglobulinemi belirlenmesi Uzerine CVID tanisi konularak intravendz immiunglobulin
(IVIG) tedavisi baglanmistir. Tani aninda yapilan tam idrar tetkiki (TIT) ve batin
ultrasonografisinde renal patoloji saptanmamistir. Hastanin takiplerinde serum bdbrek
fonksiyon testleri normal seyretmesine ragmen birinci yil kontroliinde TIT'te proteiniiri tespit
edilmistir. 24 saatlik idrar tetkikinde proteintri 1635 mg olarak dlclilmus, batin
ultrasonografisinde ise ek patoloji saptanmamistir. Nefroloji ile konsilte edilen hastadan
alinan renal biyopsi 6rnedinde amiloidoz tespit edilmistir. Bunun Gzerine anjiyotensin
dénustdricd enzim inhibitdéra ve kolsisin tedavisine baslanmig, takiplerde 24 saatlik idrar
tetkikinde proteiniri dizeyi 70 mg’a kadar gerilemistir.

Sonug:

CVID hastalarinda renal tutulum géz ardi edilmemeli, proteinlri ve hematuri gibi belirtiler
varliginda ileri tanisal incelemeler yapilmalidir. Bu olgu, erken tani ve uygun tedavi ile renal
amiloidozun progresyonunun 6nlenebilecedini gostermektedir. CVID ydnetiminde enfeksiyon
takibinin yani sira renal komplikasyonlarin izlenmesi de hastalarin uzun dénem prognozu
acisindan blyuk édnem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin Dedisken Immiin Yetmezlik (CVID), Renal Amiloidoz, Proteindri

Tablo-1

Hasta Sonucu Referans Degerler
IgG (mg/dL) 135 700-1600
IgM (mg/dL) 19 46-304
IgA (mg/dL) 26.1 70-400
CD3+ T hicreler (%) 91 57-85
CD3+CD4+ T hicreler (%) 27 30-61
CD3+CD8+ T hicreler (%) 61 12-42
CD16+/56+ NK hcreler (%) 3 4-25
CD19+ B hiicreler (%) 3 6-29
CD19+CD27+IgD- SMBH (%) 0.8 9.2-18.9
Anti-A 1/2 pozitif

Hastanin Tani Sirecindeki Laboratuvar Sonuclari
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Yaygin degisken immiin yetmezlik (CVID) hastasinda persistan ve tedaviye direngli
campylobacter jejuni enfeksiyonu

Mehmet Emin Gerek, Fatih Célkesen, Sevket Arslan, Ahmet Zafer Caliskaner
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Immunoloji ve
Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Konya

Giris:

Campylobacter jejuni (CJ), yaygin bir enterokolit etkeni olup, immun yetmezlikli hastalarda
ekstraintestinal enfeksiyonlara yol agabilir. CVID olgularinin %5-10"unda CJ izole edilmekte
ve antibiyotik tedavisine direncli enfeksiyonlarla sonuglanabilmektedir. CJ enfeksiyonlarinin
yonetimi immun yetmezlikli hastalarda gulglukler icermekte, direncli vakalarda
immuinomodulatér tedavi secenekleri 6nem kazanmaktadir.

Olgu:

51 yasindaki erkek hasta, 2000 yilinda tekrarlayan menenjit ve sepsis nedeniyle CVID tanisi
almis ve 2012 yilindan beri klinigimizde izlenmektedir. Bronsektazi, nazal polip ve pansinizit
Oykilsl nedeniyle IV immuanoglobulin replasman tedavisi (400 mg/kg, ¢ haftada bir) ve
profilaktik azitromisin (500 mg, Ug gunde bir) tedavisi almaktayken ates, titreme ve 6ksuruk
sikayetleriyle basvurdu. Lokosit 14.300/uL, nétrofil 7.400/uL, ESR 22 mm/saat ve CRP 40.1
mg/dL olarak tespit edildi. Kan kiltirinde makrolid ve tetrasikline direncli, ancak kinolon,
penisilin ve aminoglikozidlere duyarh CJ izole edildi. Siprofloksasin (750 mg, ginde iki kez,
14 gin) baslandi, ancak devam eden I6kositoz nedeniyle CJ Gremeye devam etti ve tedavi
amoksisilin/klavulanat (1 g, 14 giin) ile degistirildi. Ug ay sonra tekrarlayan ates ve pirilan
postnazal akinti nedeniyle yapilan hemokdltirde CJ tekrar Gredi ve gentamisine duyarli
oldugu goéruldi. Maksiller sinls aspirasyonu, transtorasik ekokardiyografi ve toraks-
abdominal BT ile enfeksiyon odadi arastirildi, ancak saptanamadi. Antibiyotik tedavilerine
ragmen CJ kolonizasyonu devam etti. Ancak, spesifik IgM iceren immunoglobulin preparati
(Pentaglobin) sonrasi CJ tamamen eradike edildi.

Sonug:

CVID'li hastalarda CJ enfeksiyonlari, bagisiklik yetersizligi nedeniyle tedaviye direng
goOsterebilir ve enfeksiyon odadi tespit edilemeyebilir. Bizim olgumuzda oldugu gibi, direncli
CJ enfeksiyonlarinda immunomodulator tedavi, antibiyotiklere ek olarak distnulebilir ve bu
yaklasim klinik sonuglari iyilestirebilir.

Anahtar Kelimeler: Campylobacter jejuni (CJ), Direngli Enfeksiyon, Yaygin Degisken
Immin Yetmezlik (CVID)
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[Abstract:0147] [PS - 039]
Norojenik Mesane ve tekrarlayan enfeksiyonlar:Altta yatan immiin yetmezlik mi ?

Leyla Cevirme, Giizin Ozden, Hakan Basir, Merve Erkog, Susamber Dik, Reyhan Sevil
Cansunar
S.B.U Adana Sehir Hastanesi, imminoloji ve alerji klinigi, Adana

Girig

Primer immin yetmezlikler, genis bir klinik spektrumda yer alan, tekrarlayan enfeksiyonlarla
seyreden genetik kokenli bagisiklik sistemi bozukluklaridir. Kronik enfeksiyon 6ykUist ve sik
antibiyotik kullanimi olan hastalarda altta yatan immun yetmezlik aragtirilmaldir. Nérojenik
mesane, sinir sisteminin etkilenmesine bagli olarak mesanenin motor ve duyusal kontrollnin
kaybiyla karakterizedir ve tekrarlayan enfeksiyonlarla iliskilendirilebilir.

Vaka

32 yasinda kadin hasta, cocukluk déneminden itibaren sik atesli hastalik dyklsl, pnémoniye
bagli hastane yatislari olup, 1 yil 6dnce Girostomi sonrasi yara yeri enfeksiyonlari ve buna bagl
sik antibiyotik kullanimi sebebiyle immin yetmezlik arastirmasi icin yonlendirildi.Kronik ishal
OykUsi bulunan hastada kolonoskopi ile Crohn hastaligi distinlldigid ancak kesin tani
konulamadigi 6grenildi.20 yasindan itibaren tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonlari bulunan
hastaya, 25 yasinda hematiri sonrasi yapilan sistoskopiler ile nérojenik mesane tanisi
konulmus.2 yiIl mesaneye yonelik immUinoterapi ajanlari alan hastaya, sik enfeksiyonlar
nedeniyle sistektomi ve son olarak Grostomi uygulanmis

Ozgecmisinde tonsillektomi, konka cerrahileri ve appendektomi bulunan hastanin aile
oyklsunde immuln yetmezlik saptanmadi. Laboratuvar incelemelerinde 1gG, IgM ve IgA
duzeyleri dusuk, flow sitometrik analiz ve laboratuvar bulgular tablo 1’ de verilmistir.
Mesane dokusu drneklerinde lenfoplazmositer infiltrasyon saptandi. Ultrasonografide
hepatomegali vardi, toraks BT'de bronsektazi izlenmedi.

Sonug

Hastaya 0.4 mg/kg intravendz immun globulin (IVIG) tedavisi baglandi. Primer immun
yetmezlik agisindan degerlendirilen ve nérojenik mesane sonucu Urostomi yapilan bu olgu,
tekrarlayan enfeksiyonlari olan hastalarda immin yetmezlik arastirilmasinin énemini
vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: noérojenik mesane, hipogammaglobulinemi, immun yetmezlik,
enfeksiyon

Laboratuvar Bulgulan

Tablo 1. Laboratuvar bulgulari

Parametre | Sonu¢ | ReferansAraligs
1.61 %5 - %20

13 %S5 - %30

0.8 <%2

PSRy ITRERT T 18I 1.8 7-16

M@ i (T TS (1] 0.06 0.4-2.3
(gAY 0 0.48 0.7-4.0

Al e i 1.64 4-10

o Y | 0.45 1.69-7.86
Ry (i i 0] 0.10 0.03-2.0

Ig: immunoglobulin , g/L: gram /litre

83



! Klinik
@ Immiinoloji

01 ;A est-

[Abstract:0148] [PS - 040]
Gecg Yasta Tani Alan DiGeorge Sendromu: 8 Yasinda Bir Olgu Sunumu

Murat Ozer _
Ordu Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immiuinoloji Klinigi, Ordu

Girig

DiGeorge Sendromu (DGS), 22q11.2 mikrodelesyonuna bagli, klinik spektrumu genis bir
sendromdur. Tipik ylz bulgulari, immun yetmezlik ve konjenital anomalilerle karakterize olsa
da her hastada tum belirtiler gértilmeyebilir. Bu durum, taninin gecikmesine ve uygun
tedaviye baslanamamasina yol agabilir. Bu olgu sunumu, geg yasta tani alan bir hastayi
sunarak genetik taninin 6nemine dikkat cekmektedir.

Olgu

Sekiz yasindaki erkek hasta, sik Ust solunum yolu enfeksiyonlari ve tekrarlayan astim
ataklari nedeniyle cocuk alerji ve imminoloji poliklinigine basvurdu. Hasta, g yildir astim
tanisiyla inhaler steroid tedavisi almaktaydi.

Fizik muayenede distk kulaklar, kisa filtrum, bllb6éz burun ucu ve mikrognati gibi DGS'yi
disundurebilecek tipik ylz bulgular saptandi. Tetkiklerinde hafif dizeyde
hipogamaglobulinemi saptanirken periferik lenfosit alt gruplari yasina gére normaldi.
Ozgecmisinde dogum sonrasi ciddi hipokalsemi, konviilsiyon veya kardiyak anomaliler gibi
major bulgular yoktu. Genetik analiz sonucunda 22q11.2 mikrodelesyonu tespit edilerek DGS
tanisi dogrulandi.

Tartisma ve Sonug

Bu olgu, DGS'nin klasik bulgularinin bir arada olmadigi olgularda taninin gecikebilecegini
gostermektedir. Tipik yuz bulgulari ve tekrarlayan enfeksiyonlar DGS igin dnemli ipuglaridir.
DGS'nin genis fenotipik varyasyonu nedeniyle genetik testler erken ve dogru tani koymada
kritik 6neme sahiptir. Erken tani ve genetik danismanlik, gereksiz tedavilerin 6nlenmesini ve
hastalarin yasam kalitesinin artiriimasini saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: DiGeorge sendromu, immun yetmezlik, 22q11.2 mikrodelesyonu

[Abstract:0149] [PS - 041] ]
CVID Tanih Bir Hastada TACI Mutasyonu Iliskili Lenfoproliferasyon

Ummiigilsim Yilmaz Ergln, Fatih Célkesen, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immunoloji ve
Alerji Bilim Dali, Konya

Giris

Yaygin degisken immin yetmezlik (CVID), hipogamaglobulinemi ve defektif antikor Gretimi
ile karakterize, erigkinlerde gdérulen en yaygin semptomatik primer immun yetmezliktir.1
Lenfoproliferasyon, CVID hastalarinda yaygin olarak gézlenmektedir ve otoimmiun
hastaliklar, lenfoid hiperplazi ve artmis lenfoma riski gibi gesitli klinik belirtilerle iligkilidir.2
TACI mutasyonun CVID hastalarinda prevalansi % 4.8 ila %21 arasinda degismektedir. Bu
hastalarda otoimmiinite ve lenfoproliferasyona egilim artmaktadir. Bu olgumuzda CVID tanisi
ile takip edilen TACI mutasyonu tespit edilen ve lenfoproliferasyon bulgulari olan bir hasta
sunulacaktir.

Vaka

36 yasinda kadin hasta hematoloji béliminde immin trombositopenik purpura tanisi ile
takip edilmekte iken tetkiklerinde hipogammaglobulinemi tespit edilmesi Gzerine tarafimiza
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yonlendirilmis. Yapilan tetkikler sonucu CVID tanisi konularak TNFRSF13B (TACI) mutasyonu
tespit edilmistir. Radyolojik gérinttlemelerde servikojuguler, torasik ve abdominal alanlarda
1 cm’den blylk lenfadenopati (LAP) tespit edilmesi Uzerine servikal lenf bezinden eksizyonel

biyopsi yapildi. Patoloji sonucu foliktler hiperplazi olarak raporlandi. Hematolojiyle birlikte
degerlendirilerek takip karari alindi. 6 ay sonra kontrol gériintillemelerinde yeni LAP’larin
saptanmasi Gzerine eksizyonel LAP biyopsisi tekrarlandi. Ilk biyopsi ile benzer patoloji gériisi
olmasi Uzerine hematoloji tarafindan PET/BT cekildi. FDG tutulumlarinda ilimh ytkseklik
gdsteren LAP’lar goruldi. Malignite acisindan ylksek riskli LAP ve B semptomu olmamasi
nedeniyle hastanin yakin takibine devam edilmesine karar verildi.

Tartisma-Sonug

Lenfoproliferasyon, CVID'de lenfomalarin gelisiminde dnemli bir rol oynamaktadir. Poliklonal
lenfoid infiltratlarin varligi, CVID'de lenfoma gelisme riskini bes kat artirmaktadir.3
Lenfoproliferasyon gelisimi, B-hlcresi instabilitesi ile iliskili olabilirken, lenfomaya ilerlemeye
katkida bulunabilir.4 Sonuc olarak, CVID'de lenfoma gelisimi immn disregilasyon, genetik
yatkinlik ve lenfoproliferasyonu iceren ¢ok yonli bir strectir. CVID'deki lenfoma riskini
azaltmak, tedavi stratejileri gelistirmek igin ileri arastirma gerekmektedir

Anahtar Kelimeler: Common Variable Immunodeficiency, TNFRSF13B (TACI) mutasyonu,
Lenfoprolferasyon

[Abstract:0150] [PS - 042]
Eriskin Yasta Tani Konulan Prolidaz Enzim Eksikligi

Sukran Aslan Savas, Fatih Célkesen, Elif Erat Celik, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakdltesi, I¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Immdinoloji ve
Alerji Hastaliklari Bilim Dal, Konya

GIRIS

Prolidaz, endojen ve diyetle alinan proteinlerin yikiminda prolin ve hidroksiprolin
aminoasitlerini serbest birakan bir dipeptidazdir. Prolidaz eksikligi (PD), otozomal resesif bir
metabolik bozukluk olup (OMIM 170100), ézellikle alt ekstremitelerde kronik cilt Glserleri,
zeka geriligi, tekrarlayan enfeksiyonlar ve IgE ylksekligi gibi bulgularla kendini gosterir.1,2
Tani surecindeki zorluklar nedeniyle hastalik genellikle geg teshis edilmektedir. Bu olgu
sunumunda, eriskin yasta prolidaz eksikligi tanisi alan bir hasta ele alinacaktir.

VAKA

27 yasinda kadin hasta, 10 yasindan itibaren piyoderma gangrenosum tanisiyla
kortikosteroid, kolsisin ve anti-TNF tedavileri almistir. Skleroderma &6n tanisiyla
degerlendirilen hastada bu tani dislanmis, tekrarlayan akintili ayak yaralari, kuru cilt ve
plazmada belirgin IgE ylksekligi nedeniyle klinigimize basvurmustur. Fizik muayenede alt
ekstremitelerde skar birakan kronik ve agrili cilt Ulserleri, yliz ve ellerde telanjiektaziler ile
tekrarlayan cilt enfeksiyonlari saptandi (Resim-1). Hemogram, biyokimya ve kompleman
testleri normal sinirlarda olup, antikor duzeyleri ve akim sitometri sonuglari Tablo-1'de
sunulmustur. Genetik analizde Prolidaz eksikligi (PD) (OMIM 170100) ile uyumlu homozigot
mutasyon tespit edilmistir. Hastanin tedavi ve takibi dermatoloji klinigi ile multidisipliner bir
yaklasimla strddridlmektedir.

TARTISMA

Prolidaz eksikligi nadir gorilen kalitsal bir metabolik hastaliktir ve literatlirde yaklasik 175
vaka bildirilmistir. Hastaligin tanisindaki yetersizlik, klinik farkindaligin diistik olmasina
baglanmaktadir. Ozellikle erken yasta gelisen tekrarlayan bacak ve ayak ilserlerinin ayirici
tanisinda géz 6ninde bulundurulmalidir. Cilt lezyonlari, sinopulmoner enfeksiyonlar ve IgE
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ylksekligi nedeniyle farkl branslara basvuran bu hastalar, genellikle daha sik rastlanan
hastaliklar lehine dederlendirilmekte ve tanida gecikmeler yasanmaktadir.3 Hastalik
farkindahdinin artirilmasi, erken tani ve etkili tedaviye olanak saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: prolidaz, llser, enfeksiyon

Resim 1

Tablo 1

Parametre Hasta Sonucu Referans Araligi
IgG (mg/dL) 1410 700-1600
IgM (mg/dL) 50 46-304
IgA (mg/dL) 26 70-400
IgG1 (mg/dL) 828 405-1011
IgG2 (mg/dL) 190 169-786
IgG3 (mg/dL) 78 11-85
IgG4 (mg/dL) <0.6 3-201
CD3+ T hicreler % 53 % 57-85
CD3+CD4+ T hicreler % 26 % 30-61
CD3+CD8+ T hicreler % 25 % 12-42
CD16+/56+ NK hcreler % 18 % 4-25
CD19+ B hucreler % 12 % 6-29
CD19+CD27+ IgD- SMBH % 14 % 9.2-18.9
Anti-A 1/8 -

Anti-B 1/8 -

Hastanin Antikor Dizeyleri ve Akim Sitometri Sonuclari
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Kronik Karaciger Hastaligi Olan CVID Tanili Bir Hastada Basarih Karaciger
Transplantasyonu

Ummigiilsim Yilmaz Ergln, Fatih Colkesen, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immunoloji ve
Alerji Bilim Dali, Konya

Kronik karaciger hastali§i Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik (CVID)'lerde gériilebilen dnemli
bir morbidite ve mortalite nedenidir. CVID hastalarinda kronik karaciger hastaliginin énculi
noduler rejeneratif hiperplazidir (NRH). Genellikle yluksek alkalen fosfataz dizeyleri ile bulgu
verir (1). NRH'In kronik karaciger hastaligina ilerleyisini engelledigi kanitlanmis bir tedavi
henlz tanimlanmamistir. Bu sunumda kronik karaciger hastaligi olan CVID tanili bir hastada
gerceklestirilen karaciger transplantasyonu vakasini sunacagiz.

Vaka

34 yasinda CVID tanili kadin hasta, 2020 yilinda, gebeliginin 18. haftasinda karaciger
fonksiyon testlerinde anormallikler saptanmasi nedeniyle yapilan tetkikler sonrasi kronik
karaciger hastaligi (KKH) tanisini aldi. Gebelik tibbi olarak sonlandirildi. Karaciger biyopsisi
KKH varligini dogruladi. Endoskopi de grade-1 6zofageal varisler igin karvedilol ile profilaktik
tedavi baslanildi. Takiplerinde refrakter asit gelisti. Endoskopide grade 2-3 6zofageal varisler
icin endoskopik varis ligasyonu yapildi. Direngli asit gelisimi, MELD-Na skorunun 15 olmasi
nedeniyle hematopoietik kék hiicre nakli (HSCT) ve karaciger transplantasyonu (KcTX) donér
arayisina baslandi. Takiplerinde MELD-Na skoru 18'e yukselmesi, aylik spontan bakteriyel
peritonit ataklar sebebiyle KcTX énceliklendirildi. Uygun dondér bulunmasi ile KcTX basariyla
tamamlandi. Hasta takrolimus 1*3 mg, mikofenolatmofetil 1*1000 mg, prednizolon 1*5 mg
ile TMP-SMX ve asiklovir ile profilaktik tedavi almaktadir.

Tartisma ve Sonug

CVID tanili KKH hastalarinda beta blokerler transjuguler intrahepatik portosistemik sant
(TIPS), portal basinci azaltmak igin kullanilabilir. TIPS’in CVID'deki glivenligi
belirlenememistir (2). CVID'de karaciger nakil verileri sinirlidir. Onceki calismalarda KcTX
sonrasi mortalite, hastalik nlikst sik gorulirken (3,4), son yayinlarda dogru protokollerle
basarili sonuglar elde edildigi bildirilmistir (5). CVID tedavisinde HSCT gerekliligi konusunda
otorler hem fikirdir. HSCT sonrasi mortalite artisini gésteren galismalara karsin (6), basarili
sonuglar sunan metaanalizler bulunmaktadir (7).

Anahtar Kelimeler: Yaygin Dedsken Immiin Yetmezlik, Noduler Rejeneratif Hiperplazi,
Kranik Karaciger Hastaligi, Karaciger Transplantasyonu
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Tablo-1: Hastanin Tani Sirasindaki Laboratuvar Sonuglari

Wbc (L)

Lym (pL)

Hb (g/dL)

PIt (ul)

Aptt (Sec)/Inr
AST/ALT (U/L)
ALP/GGT (U/L)
Tbil/D.Bil (Mg/L
T.Prot/Alb (G/L)
Kreatinin (Mg/L)
Na(mmol)

IgG (g/L)

IgM (g/L)

IgA (g/L)

IgE (g/L)
CD19+ (%)
CD27+IgM-IgD- (%)
CD3 (%)
CD3+CD4+ (%)
CD3+CD8+ (%)
CD3-CD16+/56+ (%)
antiAB

Pnémokok asi yanit
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4590
760

12
125000
34/1.4
99/135
143/54
0.6/0.2
5/3.9
0.5

140
2.4

0.3
<0.24
18.5
1.4
0.9
82.5
29.4
51.5
8.2

1/1
300

88



® L]

Klinik

@ immiinoloji
ongrert

[Abstract:0152] [PS - 044]
Jagunal Homolog 1 (JAGN1) Mutasyonu Kaynakli Konjenital N6tropeni Olgusu

Emrah Harman, Fatih Colkesen, Elif Erat Celik, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Immunoloji ve
Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Konya

GIRIS

Konjenital nétropeni,disik notrofil sayisi ve nétrofil mattrasyon bozuklugu nedeniyle
enfeksiyonlara duyarllik ile karakterize genetik bir hastalik ailesidirl.Etiyolojisinde ELANE,
HAX-1, G6PC3 gibi sik gorilen genetik defektler tanimlanmistir2-4. 2016 yilinda ise Jagunal
homolog 1 (JAGN1) mutasyonunun da konjenital nétropeni etiyolojisinde yer aldigi
gdsterilmistir5. Burada genetik tanisini eriskin dénemde alan, reklrren hayati tehdit edici
enfeksiyonlari olan ve primer immun yetmezlik tanisi ile intravendz immunglobulin (IVIG)
tedavisi baslanan konjenital nétropeni hastasi sunulmaktadir.

OLGU

Yirmi Ug yasinda erkek hasta gocukluk doneminde sik tekrarlayan periodontit, otit, balanit,
Cilt abseleri, hastane yatisi gerektiren bronsit ve pnémoni dykust olmasi, tetkiklerinde ciddi
nétropeni (<200/mm3) tespit edilmesi Uzerine gocuk hematoloji bélimi tarafindan
degerlendirilmis ve konjenital nétropeni tanisi almistir. Benzer klinik 6yklsi olan kiz kardesi
20 yasinda sepsis nedeniyle kaybedilmistir.Rekombinant granulosit koloni stimule edici faktor
(G-CSF) tedavisiyle hastaneye yatis sikligi azalmis ancak 6zellikle periodontit ve tonsillit
nedeniyle sik antibiyotik kullanimi ihtiyaci devam etmistir.Tarafimiza primer immin
yetmezlik 6n tanisi ile yonlendirilen hastanin daha 6nce konjenital nétropeni tanisina yénelik
genetik testlerinin gonderildigi fakat tani konulamadigi 6grenildi.Diger mutasyonlara gorece
yeni tanimlanmis JAGN1 mutasyonu icin genetik test istendi ve homozigot (c.51T>G)
mutasyon tespit edildi. JAGN1 mutasyonunda G-CSF etkisinin sinirli olmasi, GM-CSF’e ise
tedarik sikintisi oldugu icin hayati tehdit edici rekirren enfeksiyonlari olan hastaya IVIG
tedavisi baslandi.Hastada IVIG tedavisi sonrasinda hayati tehdit edici bir enfeksiyon tablosu
gelismedi.

TARTISMA VE SONUC

JAGN1 gdrece yeni tanimlamis olan bir genetik mutasyondur. Daha 6nce genetik mutasyon
tespit edilememis Kostmann sendromlu hastalarda JAGN1 mutasyonu acisindan yeniden
degerlendirme yapilmasi tani sikhdini artiracak ve daha genis hasta popllasyonunda
calismalar yapilmasina olanak saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: JAGN1 mutasyonu, nétropeni, ates

[Abstract:0154] [PS - 045] .
Kombine Immiin Yetmezlik Acisindan Takip Edilen Ug Kardes Olgu

Elif Sevim!, Fatma Duksal', Sevgi Keleg?, Nermin Kegeci', Elif Bonciioglu®
'KONYA SEHIR HASTANESI GOCUK ALLERJI VE IMMUNOLOJT _
2KONYA NECMETTIN ERBAKAN UNIVERSITESI COCUK ALLERJI VE IMMUNOLOJI

KOMBINE IMMUN YETMEZLIK AGCISINDAN TAKIP EDILEN UG KARDES OLGU

GIRIS

Kombine immiin yetmezlik(KIY), bagisiklik sisteminin enfeksiyonlara karsi savunma sistemini
ciddi sekilde bozan genetik hastalik olup T ve B hicrelerini etkileyen mutasyonlardan
kaynaklanir.Bu calismada KIY tanisi konulan 2 kardes ve tetkikleri devam eden 3. kardes
sunulmustur.
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1.0lgu: 5.5 yas erkek hasta servikal apse ve herpetik dékiintl nedeniyle basvurdu.Fizik
muayenede sol kulak énliinde apse, adiz-goz cevresinde herpetik doklntd, ciltte yaygin
egzemasi mevcuttu Ozgecmisinde sik tekrarlayan pndmoni nedeniyle hastane yatislari,
soygecmisinde anne-baba 1. derece akraba, kuzenin 1 yasinda bronsit nedeniyle vefat ettigi,
annenin kiglk yasta vefat eden kardesleri oldugu, anneannenin tekrarlayan dusuikleri oldugu
ogrenildi.Laboratuar bulgularinda eozinofili ve immunoglobulin (Ig)E ylksekligi saptanan
hastada hiperIgE sendromu 6n tanisiyla tibbi genetige hiperlg-E paneli gonderildi.

2.0LGU:3.5 yas erkek hasta daha 6nce 1 kez pnémoni nedeniyle hastane yatisi, abisinde
Dock 8 eksikligi olmasi nedeniyle tibbi genetige hiperlg-E paneli gonderildi.

3.0LGU:16 aylik erkek hasta ciltte egzema nedeniyle basvurdu.Testlerinde sut- yumurta
allerjisi olup, abisinde Dock 8 eksikligi olmasi nedeniyle tibbi genetige hiperlg-E paneli
gonderildi.

SONUCLAR

Hiper IgE sendromu dlstnulen hastalardan 1. ve 3. olgunun T dlzeyleri dlistk gérilmesi
Uzerine 3

haftada bir IVIG tedavisi, antibiyotik-antiviral proflaksisi baglandi.Olgu 1 ve 3 genetik analiz
sonucunda DOCKS8:(c.1529_1530del TG) varyanti homozigot olarak saptanmis olup DOCK 8
eksikligi tanisi konulmustur.Olgu-2'de ise genetik analizi devam etmektedir.

TARTISMA

DOC-K 8 eksikligi, otozomal resesif hiperIgE sendromu olarak bilinen kombine immun
yetmezliktir.Coklu alerjilere, ylksek IgE seviyelerine, viral-bakteriyel enfeksiyonlara
duyarlihk géstermektedir.Erken tani hematopoietik kék hlcre nakli icin kritik 6neme
sahiptir.1. ve 3. olgu kemik iligi transplantasyonu yapilmak lGzere nakil merkezine
yonlendirildi.

Anahtar Kelimeler: DOCK 8 EKSIKLIGI, HIPER IG-E SENDROMU, KOMBINE IMMUN
YETMEZLIK

Tablo 1. Olgularin Laboratuvar Bulgulari

WBC|NEU LYM [EOS(n/%) IG-G|IG-A [IG-M |IG-E [CD-3 |CD-19 CD-4 [CD-8 [CD
(1073 16/56

OLGU- [1162 3500 [3030 [4140(%34.[1793 [160 |48 13416 48.11 [38.14 [21.96 P14 [10.36
1 0 6)
OLGU- [1149 6240 [4500 [10(%0.1) [712 |86 |85 B7.9 6523 [28.3 [39.45 P1.71 B.37

OLGU- 6690 [2620 2260 [290(%4.3) [847 140 178 236 51.83 36.93 [20.84 [25.87 [9.92
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[Abstract:0155] [PS - 046]
Hodgkin Lenfoma Primer Immiin Yetmezligin Habercisi Olabilir Mi? Ge¢c Kalinmis Bir
Hastanin Oykiisii

Iclal Hocanh?, Sadan Soyyigit?, Begim Gorgala Akin3

1Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi,Ankara

2Ankara Yildinm Beyazit Universitesi ve Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Immiinoloji ve Alerji
Hastaliklari Klinigi, Ankara

GIRIS: Malignite, dogustan badisiklik kusuru olan hastalarda enfeksiyondan sonra ikinci
sikhkta 6lim nedenidir. Antikor eksiklikleri bu grubun énemli kismini olusturmaktadir, ancak
akla gelmediginde hastalar gec tani almaktadir. Malignite saptanmasinin ardindan gec IgA ve
IgG2 eksikligi tanisi alan olgumuzu farkindalik olusturmak amacl sunuyoruz.

Olgu: 36 yasinda erkek hasta, sik orta kulak enfeksiyonutonsillektomi ve pnémoni éykuleri
nedeniyle imminoloji poliklinigine yonlendirilmis. 6 yil 6nce Hodgkin lenfoma (HL) ile
kemoterapi (KT) almis. Hastanin déykisi derinlestirildiginde gecirdigi enfeksiyonlarin HL
tanisindan 6nce oldugu ve gocukluktan beri enfeksiyonlarin devam ettigi saptanmis. HL
remisyonda iken yapilan tetkiklerde IgA ve IgG2 eksikligi tanisi almis. Hastanin tetkik
sonuglari Tablo 1’de ayrintili gésterilmistir.

Cekilen toraks bilgisayarli tomografi (BT)'de bilateral apekslerde paraseptal ve sentriasiner
amfizem, her iki akciger orta ve alt loblarda peribronsiyal kalinlasmalar, bronsektaziler,
mukus impaksiyonlari ve bronsiyal obliterasyonlar mevcuttu (Sekil 1). Tuberkuloz kiltirinde
Ureme olmadi, balgam kilttrinde iki kez Psbdomonas Aeruginosa Uremesi oldu. IgG2 ve IgA
eksikligi tanisi olan hastanin sinopulmoner enfeksiyon nedeniyle antibiyoterapi ile birlikte
immunoglobilin replasman tedavisi (IgRT) baslandi.

Hastanin kilo kaybi, B semptomlarinin tekrardan olmasi Gzerine malignite tarama amagli
2024'te gekilen PET-BT'de maksimum SUV>7 olan yaygin mediastinal ve abdominal
lenfadenopati saptanmasi lGzerine intraabdominal lenf nodlarindan biyopsi ile niks HL tanisi
konuldu. Hastaya hematoloji tarafindan niks HL tanisi ile KT tedavisi baslandi. Uzun sureli
oksijen tedavisi alan hasta solunum yetmezligi + pndémoni + HL nedeniyle exitus oldu.
TARTISMA: IgG2 ve IgA eksikligi tanisi, komplikasyonlar gelismeden énce konulmalidir,
cunkl erken tedavi ile yasam siresi ve kalitesi arttirabilir.

Anahtar Kelimeler: lenfoma, IgA eksikligi, IgG2 eksikligi

Olgunun radyolojik ve laboratuvar verileri
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Sekil 1. Olzunun Taraks BT gérinsileri

Tablo 1. Olgunun laboratavar verileni

Tedkik Senug
lotal pooteigl) | A2
Tam kas Albdeninig'L) 2}
Bivokimys in (g S
ot
) 034
02§
40
6%
Tmxonoglobulin RS 2
(L) 121
2O
0
629
CORCIM 128
CO}MCDS 1t
Alam jigomacs CDACDY 3
(%) CDIGICDSS 128
CDI9ICD2T-1ghy wit
CDINCD2THIgDY '3
CDINCDITHgD- 3
CD21owC D38low 3
Ants Bubella 189G Poxtif
Ant Bubspla g Negatif
Ant: MUPpaAsh Negat
Aot HIV Negauf
Ant Ui Pormd
Aot A e

Ipvnimezlobulin (Ig), CRP(C-reaktif protem)

[Abstract:0157] [SS - 017]
Bloom Sendromu ve Immiinolojik Yansimalari: Bir Olgu Serisi

Cankat Genis', Betll Karaatmaca®, Metin Yigit?, Tulay Tugce Kutsal Gultekin!, Ayse Metin®
'Saglik Bakanhgi Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Immudinoloji ve Alerji Klinigi
2Saglik Bilimleri Universitesi Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Immiinoloji ve Alerji
Klinigi

3Ankara Yildinnm Beyazit Universitesi Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Saghgi ve
Hastaliklari Klinigi

Giris

Bloom sendromu (BS), otozomal resesif kalitilan nadir bir genetik hastalik olup, BLM
genindeki patojenik mutasyonlarla iliskilidir. Artmis kromozomal instabilite nedeniyle
malignite riskini ylkseltirken, bagisiklk sisteminde de cesitli bozukluklara yol acabilir. Bu
calismada, BS tanisi almis (¢ erkek hasta dederlendirilerek hastaligin imminolojik
yansimalari tartisiimistir.

Olgu Serisi

Hasta 1: Konjenital CMV enfeksiyonu, pansitopeni ve blylime geriligi nedeniyle 2 aylikken
basvurmustur. Aile 6yklsiinde dedelerin kardes oldugu bilinmekte, akraba evliligi mevcuttur.
Dogum sonras! trombositopeni nedeniyle yenidogan yogun bakimda takip edilmistir.
Mikrosefali, distk kulak ve liggen yUz gibi dismorfik bulgularin yani sira cilt lezyonlari
g6zlenmistir. Agir pansitopeni eslik etmistir ve 3 aylikken BS tanisi almistir.

Hasta 2: 27 aylikken blyime geriligi nedeniyle degerlendirilmis, 5 yasinda
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hipogammaglobulinemi ve rekirren enfeksiyonlar saptanarak BS tanisi konmustur. Ailede BS
OykUsi bulunmakta ve 4. derece akraba evliligi mevcuttur. Mikrosefali, dismorfik ylz
bulgular (kepge-dlusiuk kulak, G¢gen yiz, malar hipoplazi) ve fotoduyarllik ile cilt lezyonlari

tespit edilmistir.

Hasta 3: 16 aylkken bliyime geriligi ve sik enfeksiyon nedeniyle basvurmus,
hipogammaglobulinemi saptanarak 3 yasinda BS tanisi almistir. Hasta 2'nin kardesi olup ayni
ailede 4. derece akraba evliligi vardir. Mikrosefali, diisiik kepge kulaklar, ticgen ylz ve cilt
bulgular 6ne gikmistir.
TUm hastalarda mikrosefali, dismorfik ytz bulgulari ve blytime geriligi mevcuttur (boy ve
kilo< 3. persentil). Rekirren enfeksiyon 6ykisi nedeni ile hepsine intravendz
immunoglobulin replasmani baglanmistir.

Sonug

BS, yalnizca malignite riskini artiran bir hastalik olmayip, badisiklik sisteminde de belirgin
fonksiyon kayiplarina neden olmaktadir. Bu olgu serisi, BS immiun yetersizlikle iligkisini
vurgulamakta ve erken tani ile dizenli immuanolojik takibin 6nemini ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: Bloom Sendromu, Immiin Yetmezlik, Kombine Immiin Yetmezlik, DNA
Tamir Defektleri, Immunoloji

Tablo 1: Hastalarin Klinik, Laboratuvar ve Immiinolojik Bulgulari

Parametre

Demografik
Bilgiler

Basvuru yasi
Tani yasi
Yas

Cinsiyet
Ailede Bloom
sendromu

Akraba evliligi

Klinik Bulgular

Basvuru klinigi

Gebelik haftasi
Dogum agirhgi
YDYB yatisi

Mikrosefali

Displastik yuz
bulgulari

Cilt bulgulan

1.Hasta

1.5 ay
3 ay

13 ay
Erkek

+ (dedeler
kardes)

Konjenital
CMV, anemi
ve
trombositopen
i

37 hafta
2140 gram
+

+

Dusuk kulak,
uggen yuz

Boyunda solda
kahverenkte

2.Hasta

27 ay
> yas
13 yas 1 ay
Erkek

+ (kardes)

+ (4. derece akraba)

Blylime
geriligi+hipogamaglobiline
mi

38 hafta
2300 gram
+

+

Kepge-dlstk kulak
Ucgen yilz, dismorfik yuz,
malar hipoplazi

Bilateral yanaklarda
hiperemik lezyon+

3.Hasta

16 ay
3 yas
8 yas 5 ay
Erkek

+ (kardes)

+ (4. derece akraba)

Blylime
geriligi+hipogamaglobiline
mi

36 hafta
1900 gram
+

+

Dismorfik yuz
Ucgen yuz-dusuk kepge
kulak, malar hipoplazi

Yanaklarda dermatit
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Foto-duyarhlik
Dis anomalileri

Reklrren
enfeksiyon
dykusu

Diabetes
Mellitus veya
insulin direnci

Golyak

Gastrointerstin
al problemler

Blylime
geriligi
Malignite ve
kanser 6ykulsu

Hematolojik
malignite
gelisimi

Solid timoér
gelisimi

Hematolojik-
Immiunolojik
Laboratuvar

bulgular

No6tropeni
Lenfopeni
Anemi

Trombositopen
[

IgA eksikligi
IgM eksikligi

nevus

sol g6z
kapadinin
altinda 0,5 cm
kahverengi
pigmente
nevus+

diz Gstlnde 1
cm linner
nevis +
mongol
lekesi+

boy<3p
kilo<3p

+ (Neu:180)
+ (Lym:1200)
+ (Hb:9.6)

+ (PIt:27.000)

+ (<25)
+ (<18)

® [ ]
Klinik
@ immiinoloji
Lngrert

Ylzde telengiektazik
eritem

telengiektazik eritem

ylzde ve gbvdede
hiperpigmente alan+

gbvdede hipopigmente
kasintili lezyonlar

gbvdede multipl cafe au
lait+

Anti gliadin IgG: + Anti gliadin IgG: +

+ +

boy<3p kilo<3p boy<3p kilo<3p

+ (<6,67)
+ (24(78-))

+ (25 (30-))
+ (36 (66-))
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IgG eksikligi
IgE dlzeyi

Lenfosit Alt
Grubu

Genetik
Bulgular

Karyotip

BLM
mutasyonu

Tedavi ve
Takip

IVIG
replasmani

+ (191(254-))
Normal

CD19+ B
lenfositler:
%17
(Referans:
%14-39)
CD3+ T
lenfositler:
%750,6
(Referans:
%48-75)
CD3+CD4+
Lenfositler:
%32
(Referans:
%33-58)
CD3+CD8+
Lenfositler:
%19,6
(Referans:
%11-25)
CD4/CD8
Orani: 1,63
(Referans:
1,7-3,9)
CD3+HLADR+
Lenfositler:
%14
(Referans:
%1-9)
CD3-
CD16+CD56+
NK Hucreleri:
%30,7
(Referans:
%?2-14)

46,XY

NM_000057.4
c.3164G>C
(p.Cys1055Se
r) -rs
367543029
(homozigot)
(patojenik)

Normal

CD19+ B lenfositler: %38
(Referans: %10-30)
CD3+ T lenfositler: %55
(Referans: %51-79)
CD3+CD4+ Lenfositler:
%728 (Referans: %24-48)
CD3+CD8+ Lenfositler:
%23

CD4/CDS8 Orani: 1,21
(Referans: 1,0-1,6)
CD3+HLADR+ Lenfositler:
- (Bu degeri saglamadiginiz
icin eksik)
CD3-CD16+CD56+ NK
Hucreleri: %7 (Referans:
%4-28)

46,XY

c.3533delA
(p-Thr1179Leufs*3)
(p.T1179Lfs*3)
(homozigot)
(patojenik)
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+ (594 (605-))

Normal

CD19+ B lenfositler: %36
(Referans: %10-30)
CD3+ T lenfositler: %58
(Referans: %51-79)
CD3+CD4+ Lenfositler:
%38 (Referans: %24-48)
CD3+CD8+ Lenfositler:
%19

CD4/CD8 Orani: 2
(Referans: 1,0-1,6)
CD3+HLADR+ Lenfositler:
- (Bu degeri saglamadiginiz
icin eksik)
CD3-CD16+CD56+ NK
Hucreleri: %6 (Referans:
%4-28)

46,XY

c.3533delA
(p-Thr1179Leufs*3)
(p.T1179Lfs*3)
(homozigot)
(patojenik)
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allyor mu?

Blylime
Hormonu
tedavisi aliyor
mu?

Kemoterapi
almis mi?

Takip suresi 11 ay 11 yil 7 yil
Suanki durumu Sag Sag Sag

[Abstract:0158] [PS - 047]
Siddetli Atopik Dermatit: Hiper IgE Sendromu ile Klinik Karisikhik

Reyhan Sevil Cansunar, Giizin Ozden, Merve Erkog, Leyla Cevirme, Susamber Dik, Hakan
Basir
Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Immiinoloji ve Alerji Bilim Dal, Adana

Girig

Hiper IgE sendromlari(HIES),egzamatoid deri dokintiileri,tekrarlayan deri ve akciger
enfeksiyonlari,yliksek IgE seviyeleri triadiyla seyreden nadir primer immdin
yetmezliklerdendir. HIES'de ilk belirti genellikle bebeklikte baslayan egzamadir.Ayrica 6n
planda deri ve akcigerde,bzellikle stafilokok enfeksiyonlari gorilmektedir. Siddetli atopik
dermatit(AD) de egzama,yiiksek IgE diizeyleri ve eozinofili bulgulariyla HIES ile
ortlsebilmektedir.

Olgu

18 yasinda erkek hasta miadinda,normal vajinal dogumla,distk agirhkh dinyaya
gelmis;yenidogan yogun bakim takibine alinmis.Dogumdan itibaren ciltte yaygin kizariklik ve
egzamatdz dékuntisu olup beslenmesi dizenlenmis;2 yil beslenme diyeti uygulanmis.9
yasina kadar alerjik astim,rinokonjoktivit,egzama tanilariyla inhale-intranazal steroid,
montelukast,antihistaminik,takrolimus pomad gibi tedaviler uygulanmis.Hastanin sikayetleri
hicbir zaman tamamen gerilememis.9 yasindayken cilt lezyonlarinda artis ve ates nedeniyle
yatis yapilarak intravendz antibiyoterapi baslanmis.Cilt lezyonlarindaki enfektif bulgular
disinda odak saptanamamis.Cilt biyopsisi spongiotik dermatit olarak degerlendirilmis.
Laboratuvar tetkikleri tabloda belirtilmistir.Atopi testlerinde bazi besinlere karsi spesifik IgE
dizeyleri pozitif saptanmis.Bu dénemden itibaren HIES tanisiyla aylik 0,5 gr/kg intravendz
immunglobulin tedavisi baslanmis.Aile dykisiinde anne-baba akrabahgi
bulunmamaktaymis.Genetik incelemede DOCK8 ve WES analizi normal bulunmus.14 yasina
kadar 3 kez ates,selllit ve boyunda abse nedeniyle yatis éykileri mevcuttu.Son
hospitalizasyon 14 yasindayken yapilmig,gérinttlemelerde oksipital ve suboksipital seviyede
selllit,inflame lenfadenopatiler saptanmisti.Sonrasinda hastane yatisi olmayip tarafimiza
basvurusunda enfektif bulgulari yoktu,atopik dermatiti devam etmekteydi.Subkutan
immunglobulin uygulamakta,5 aydir siklosporin tedavisi almaktaydi.Yapilan incelemeler
sonucunda izole IgE ylksekligi ve dermatit disinda bulgulari olmayip 4 yildir enfeksiyon
Oykilsl de olmayan hastanin immunglobulin ve siklosporin tedavisi sonlandinildi.JAK
inhibitdérd abrositinib baslandi.Takiplerinde yakinmalari gerilemis,aktif sikayeti
bulunmamaktadir.

Bu vaka bebeklikte baslayan egzamatoid cilt bulgulari,astim, IgE ylksekligi ve cilt
enfeksiyonlar olan,HIES tanisiyla takip edilen hastanin aslinda siddetli atopik dermatiti olup
tanida yasanabilecek klinik karisikliga dikkat cekmek amaciyla sunulmustur.
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Anahtar Kelimeler: Hiper Ige sendromu, atopik dermatit, immun yetmezlik

Tablo 1. Laboratuvar sonuglari

YIL

IgE (10 - 180 IU/ml)

IgG

IgA

IgM

Total Beyaz Kire (4500-
10300 / pL)

Eozinofil (0 - 500 / pL)

ESH. (0 - 15 mm/h)

CRP (0 - 5 mg/dl)

2015

29300 IU/ml
94800 IU/ml

916 mg/dl (700-
1600 mg/dl)

83 mg/dl (35 - 200
mg/dl)

56 mg/dl (45 - 200
mg/dl)

9200 / pL

2200 /pL

0,38 mg/dl (0 - 0,8
mg/dl)

2020

>30.000 IU/ml

16,5 g/L (7 - 16
g/L)

1,4 g/L (0,7 - 4
g/L)

0,6 g/L (0,5 - 3
g/L)

9900 / pL

1300 / pL

7 mm/h

4,9 mg/dl

2024

271 IU/ml

15,3 g/L (7 - 16
g/L)

1,56 g/L (0,7 - 4
g/L)

0,37 g/L (0.4 -
2,3 g/L)

7400 / uL

650 / uL

4 mm/h

1,9 mg/dl

97



! Klinik
@ Immiinoloji

01 ;A est-

[Abstract:0159] [SS - 018]
Immiin Sistemin Dogustan Kusurlarina Eslik Eden Alerjik Bulgular

Pelin Korkmaz, Isil G6gem Imren Aksit, Sule Celik Kamaci, Merve Hérmet 1§de, Nevzat
Kahveci, Deniz Eyice Karabacak, Ilkim Deniz Toprak, Bircan Erden, Zeynep Kiling, Osman
Ozan Yegit, Derya Unal, Semra Demir, Asli Akkor

Istanbul Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali

Giris: Immiin sistemin dogustan kusurlarina (IDK) sahip bireylerde alerjik bulgularin
prevalansi ve klinik dnemi yeterince belirlenmemistir. Bu galismada amacimiz, IDK tanisi
almis hastalarin alerjik bulgularini degerlendirmektir.

Yéntem: Calismaya dahil edilen 223 eriskin IDK hastasi alerji klinigi varhi§i acisindan
taranmig, hastalarin klinik ézellikleri, alerji testleri ve laboratuvar tetkikleri
degerlendirilmistir.

Bulgular: Hastalarin %50,6's1 kadin, ortalama yaslar 36,64+12,76 yildi. Hastaligin medyan
sliresi 6(0-45) yildi. En yaygin hastalik grubu %85,2 ile antikor eksikligi belirgin olanlardi.
Astim, rinit, atopik dermatit, rinit, ilag alerjisi, gida alerjisi, nazal polipli kronik rinosinuzit,
venom alerjisi ve kronik Urtikerin sikliklari sirasiyla %28,7, %21,5, %?21,1, %18,4, %5,8,
%4,9, %4,9 ve %4 olarak belirlendi. En yaygin ilag alerjenleri %56,1 ile antibiyotiklerdi.
Gida alerjisine en sik neden olan besinler sut ve st Grinleri, yumurta, domates, balik ve
baldi (her biri icin %15,4). Astimi olup profilaktik antibiyotik kullanan hastalarin %70’inin,
basamak 3, 4 ve 5'de astim tedavisi aldigi saptandi (p=0.008). Hastalarin %62'sinin alerjik
bulgulari IDK tanisindan dénce baslamisti. Alerji baslangiciyla IDK tanisi arasindaki siire,
medyan 10(IQR=5-18) yildi. Tespit edilen en yaygin aero-alerjen ev tozu akarlariydi (51%).
Alerjik bulgulari olan grupta CD3+ ve CD8+ hiicre sayilarinin anlamli derecede disiik oldugu
godzlemlenmistir (p=0.02, p=0.01). Ayrica, deri testi pozitif olan grupta CD19+,
CD19+CD27+, CD19+CD27+ IgD+ ve CD19+CD27+ IgD- htcre sayilarinin anlamli derecede
ylksek oldugu saptanmistir (her biri igin p<0.001).

Sonug: Galismamiz, yalnizca yetigkin IDK tanili hastalara odaklanmasi acisindan benzersizdir.
Bulgularimiz IDK tanili hastalarda alerji kliniginin de siklikla eslik edebilecegini gostermistir.
Bu hastalarda sik gorilen ve komorbiditelere yol agabilen alerji klinigi g6z ardi edilmemelidir.

Anahtar Kelimeler: Alerjik rinit, astim, atopik dermatit

[Abstract:0160] [PS - 048]
Hepatit B'ye Sekonder Hepatoselliilerkarsinom gelisen Agammaglobulinemili Olgu

Hakan Basir, Giizin Ozden, Merve Erkog, Leyla Cevirme, Susamber Dik, Reyhan Sevil
Cansunar
Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris

Antikor eksikligi baskin grupta yer alan agammaglubulineminin tedavisinin temel tasi yasam
boyu immiinoglobulin replasman tedavisidir. immiinoglobulin replasman tedavisinin bu hasta
grubunda morbidite ve mortaliteyi biylik oranda azalttigi bilinmektedir. Anti-viral tedavi
hepatoselliler karsinom (HCC) riskini azaltmak ile beraber antiviral tedaviye ragmen hastalar
hepatosellller karsinom riski altindadir ve alti aylik araliklarla ultrason ile taranmalidir.

Olgu

Otuz bir yasinda erkek hasta 6 ayliktan itibaren sik solunum yolu enfeksiyon 6yklsl olan
hasta 25 yasinda klinigimize basvurdu. Hasta iki kez bronsektazi nedeniyle operasyon
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gecirmisti. Anne baba akrabaligi olan hastanin aile éykisinde immin yetmezlik
mevcuttu.Yapilan tetkiklerinde panhipogammaglobulinemi saptandi. Flowsitometride yeterli B
hicre popilasyonu olmadidi icin B hiicre alt gruplari dederlendirilemedi. Bilgisayarli toraks
tomografisinde kistik bronsektazileri mevcuttu. Cukur IgG dizeyi 11.3 g/L olan hastanin
imminoglobulin replasman tedavisi sonrasi sik enfeksiyon dyklisi mevcut degildi. Genetik
analiz ¢.83G>T mutasyonu homozigot olarak sonuclandi.

Kronik hepatit B’si de mevcut olan hastaya tenofovir disoproksil énerilmisti. Ancak hasta
kronik hepatit B icin tedavisini dizenli almamakta ve gastroenteroloji rutin takiplerine
gitmemekteydi. Hepatit B icin yapilan batin ultrasonogrofisinde karaciger sol lob segment 4a
da kitle, gérinim manyetik rezonans (MR) goruntileme ile dederlendirlimesi 6nerilir raporu
Uzerine yapilan MR’da karacigerde metastazla uyumlu blyigu yaklasik 11.5 cm olglilen
heterojen kontrastlanma gosteren kitlesel lezyonlar izlendi. Hastanin karacigerden yapilan
biyopsisi sarkomatoid hepatoselliiler karsinom olarak raporlandi.immiin yetmezlik agisindan

stabil olan hasta HCC nedeniyle kaybedildi.

Tartisma

Immiinoglobulin replasmani sonrasi morbiditeyi ve mortaliteyi azaltmay! umut ettigimiz
agammaglobulinemi agisindan stabil olan hastanin HCC nedeniyle kaybedilmesi glinimuzde
immin yetmezlikli hasta grubunda da hepatit B’'nin énemli bir saglik sorunu oldugunu

gbdstermektedir.

Anahtar Kelimeler: Agammaglobulinemi, hepatoselltler karsinom, hepatit b

Hastanin tani ani degerleri
Laboratuvar degeri

Lenfosit 3 103/mcl
Lokosit 10,8 103/mcl
IgE 15.9 IU/ml
IgG < 160 mg/dI
IgA 34 mg/dl
IgM < 22 mg/dl
CD3 96.8

CDh4 47.1

CD8 44 .1

CD19 0.2
CD16-56 1.1

HbsAg POZITIF
AntHbS NEGATIF

HBV-DNA copies/mL 324101833.66

Referans degeri
1-4.8 103/mcl
4.8-10.8 103/mcl
10-180 IU/ml
700-1600 mg/dl
70-400 mg/dl
50-300 mg/dl
62.8-85
34-63.8

19-48

7-23

6-29

NEGATIF
NEGATIF
34-3400000000
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[Abstract:0161] [SS - 019]
Stat-3 Mutasyonuna Bagh Klasik ve Non-Klasik Hiper IgE Sendromu Olgu Serisi:
Tek Merkez Deneyimi

Hatice Irmak Celik!, Betll Karaatmaca?, Blsranur Cavdarli®>, Ahmet Kan#, Ragip Dere!, Baran
Erman®, Ayse Metin?

IAnkara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Klinigi, Ankara, Tirkiye
2Saghk Bilimleri Universitesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji
Bilim Dali, Ankara, Turkiye

3Ankara Yildinm Beyazit Universitesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Bilim
Dali, Ankara, Turkiye

“Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dall,
Diyarbakir, Tarkiye

5Can Sucak Translasyonel Immiinoloji Arastirma Laboratuvari, Hacettepe Universitesi,
Ankara, Turkiye

GIRIS: Klasik otozomal dominant Hiperimmiinoglobulin-E Sendromu (AD-HIES), bagisiklik
sistemi kusurlari, tekrarlayan enfeksiyonlar ve iskelet anomalileriyle karakterizedir.
Hastalarda yuksek IgE seviyeleri, egzamali dermatit ve bakteriyel ile mantar enfeksiyonlari
gorialir. Cogu hastada STAT3 geninde mutasyon vardir ve bu genin DNA baglanma bdlgesi
en sik etkilenir. Daha buyuk delesyonlar ve intronik varyantlar da bildirilmistir. Somatik
mozaisizmi olan bazi hastalarda daha hafif belirtiler gézlenirken, mutasyon tipi hastalik
spektrumunu etkileyebilir.

OLGULAR: Klinigimizde takipli olan 6 hasta NIH HIES Skorlama sistemine gére
degerlendirildi ve klinik prezantasyon ve genetik mutasyonlari ile fenotip-genotip iliskisi
acisindan dederlendirildi. (Tablo 1)

TARTISMA: ilk 3 hastamizda NIH Total HIES skoru >30, diger 3 hastada ise <30 bulundu.
3. hastadaki F621L varyanti harig tium hastalarin varyantlari DNA-binding domainde yer
aldigi gorildi. Bu domainde yer alan missense varyantlar dominant negatif etki ile HIES'e
sebep oldugu bildirilmistir. Gidik bir protein sentezi (truncated) ile sonuglanan okuma
cergevesini (frameshift) veya kirpilmayi (splicing) bozan varyantlarin ise bir kisminin
dominant negatif etkiye sebep oldugu belirlenirken bir kisminin kesinlikle boyle bir etki
yapmayarak fenotipe yansimalarinin olmadigi bildirilmistir. Ancak bu truncating varyantlarin
dominant negatif etkisinin missense varyantlara gére daha distk oldugu belirlenmistir. Bizim
hastalarimizdan H5 ve H6'da saptanan ve protein sentezinin erken sonlanmasiyla sonuglanan
frameshift varyantlarin da klinik bulgular ile degerlendirildiginde disik dominant negatif
etkiyle atipik bulgulara (non-klasik HIES, eksik penetrans) yol actigi distinlilmustir. HIES
hastalarinin mutasyon tipine bagh iki farkl seyir gostermesi, bu hastalarin tedavi
seceneklerini etkileyebilir.

Anahtar Kelimeler: Egzama, Immiin Yetmezlik, STAT-3 mutasyonu, Total IgE yiiksekligi
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Tablo 1: NIH Skorlama(Puan) Sistemi ile Alti hastanin dedgerlendirilmesi
Tum HIES Tiplerinde Bulunan

Klinik Bulgular H1 H2 H3 H4 H> H6
En yUksek serum IgE dizeyi 10 10 10 10 10 10
En ylksek eozinofil sayisi 6 6 6 3 3 3
Cilt apseleri 8 8 8 2 2 2
Pndmoni sayisi (hayat boyu) 8 8 8 2 2 2
Yenidogan rash 8 4 4 4 4 4
Egzama 4 4 4 4 4 4
Yillik Gst solunum yolu 5 > > 0 0 0

enfeksiyonu sayisi
Kandidiazis 4 2 2 0 0 0

Diger agir enfeksiyonlar

(taberkiiloz vb.) 4 0 0 0 0 0
Fatal enfeksiyon

Lenfoma

Subtotal Skor 54 44 44 25 25 25
raur: IlftIZf’(iasqc} kHliEISgLIJcilanr 8 8 0 0 0 0
Es;zrru(ci)rgasle?)kciéer anomalisi 2 1 0 0 > 2
Primer dis retansiyonu 0 0 0 0 0 0
Skolyoz 0 0 0 0 0 0
Minor travma ile fraktlr 0 0 0 0 0 0
Karakteristik kaba yuz 3 3 3 0 0 0
Orta hat anomalisi 0 0 0 0 0 0
Hiperekstansibilite 4 4 0 0 0 0
Nazal geniglikte artma 3 3 3 0 0 0
Yuksek damak 0 0 0 0 0 0
Subtotal Skor 20 19 6 0 2 2
Total Skor 74 63 50 25 27 27
Mutasyon H437Y K382W F621L H332Y L459Cfs*5 L459Cfs*5
Yas 30 24 15 1 12 7
Cinsiyet Kadin  Erkek Erkek Erkek Kadin Erkek
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[Abstract:0163] [PS - 049]
VPS45 eksikligine bagh nadir bir dogustan immiinite kusuru: yeni bir olgu

Tillay Tudce Kutsal Glltekin!, Selma Alim Aydin?, Mustafa Cemaloglu3, Hatice Irmak Celik?,
Gokhan Yorusint, Basranur Cavdarli®, Betll Karaatmaca®, Baran Erman®, Ayse Metin®
1Saghk Bakanhgi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji B8Iim{
2Saghk Bakanlidi, Sivas Numune Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Balimii

3Saglik Bakanhgi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BolUm
“Ankara Yildinm Beyazit Universitesi, Tibbi Genetik Bilim Dali

5Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji
Bilim Dal

6Hacettepe Universitesi, Genobilim ve Nadir Hastaliklar Uygulama ve Arastirma Merkezi Can
Sucak Translasyonel Imminoloji Laboratuvari

Giris: VPS45 endozomal/lizozomal protein trafiginde rol alan Munc18 protein ailesinden olup,
endozomun membranla flizyonuna aracilik ettiginden hiicrenin goci, endositoz ve
degranulasyon islevleri ciddi olarak bozulur. Tum somatik htcreleri etkiler, G-CSF tedavisine
yanitsizdir. Nétrofil apoptozu, primer myelofibrozis, ilerleyici kemik iligi(KI) yetmezligi,
ekstramediller hematopoez gelisir. Bugline kadar literatirde yer alan 20'nin altinda vakanin
klinigi ortak olup agir nétropeni yanisira bliylime, néromotor gelisme geriligi, yaygin
hipotoni, nistagmus, kortikal korlik, isitme kaybi, atipik yuz, korpus kallozumda incelme,
EEG’de disritmi, enfeksiyon iliskili hemofagositik lenfohistiyositoz(HLH)a egilim, KI nakli
Oncesi ve sonrasi kotl prognoz bildirilmistir. Bilinen tim vakalarda otozomal resesif kalitim
vardir.

Olgu: 2ay 16glnliuk kiz hasta 2.ay asisini takiben direncli atesleri olmasi nedeniyle sepsis,
primer immin yetmezlik stiphesiyle sevk edildi. Gobek diismesinde gecikme oldugu, omfalit
gecirdigi, nétropeni ve lenfopeninin gorildigla 6grenildi. Takibinde pansitopeni ve fibrinojen
duslkligu, d-dimer yliksekligi nedeniyle HLH tanisi aldi. HLH2004 protokoliine baslandi. Fizik
muayenesinde rotatuar nistagmus,hipotoni,hepatosplenomegali; immunolojik tetkiklerinde
pansitopeni yanisira normal aralikta immunglobulinler, lenfosit alt grup analizinde belirgin
CD3+CD8+ T hiicre azlhigi saptandi. BCG asisi yapildigi icin anti-tlberktloz tedavileri
baslandi. G-CSF 8mcg/kg/g’e cikildigi halde absolu nétrofil sayisi 250-800/mm3 arasinda
seyretti. Gonderilen tim ekzom dizileme analizinde VPS45 geninde p.Glu238Lys(c.712G>A)
homozigot missense mutasyon saptandi. Genis aileden gdnderilen insan |6kosit Antijeni(HLA)
testlerinde uyumlu donér bulunamamasi izerine TURKKOK basvurusu yapildi, hematopoetik
kdk hucre transplantasyonu igin hazirhk streci baslatildi.

Sonug: VPS45 sendromik ézelliklere eslik eden agdir nétropeni, G-CSF’e yanitsizlik, Ki
yetmezligi, HLH'ye egilim nedeniyle oldukca spesifik ve erken tani gerektiren dogustan
bagisiklik kusurudur. Bu nedenle farkl organ ve doku bulgularinin birlikte oldugu VPS45
eksikligi vakamizi klinik farkindahgi artirmak amaciyla sunuyoruz.

Anahtar Kelimeler: fagositer sistem bozukluklari, VPS45 eksikligi, konjenital nétropeni

Hastanin immiinolojik profili

Beyaz kire (/mm3) 4140 (6600-1620)
Notrofil sayisi (/mm3) 920 (1300-7900)
Lenfosit sayisi (/mm3) 2080 (2700-12600)
Eozinofil sayisi (/mm3) 0 (50-900)

Hemoglobin (g/dl) 7,4 (9,4-13,4)

Platelet sayisi (/mm3) 81000 (240000-550000)
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Immiinglobiilin G (mg/dL) 680 (254-1165)
Immiinglobiilin M (mg/dL) 169 (33-154)
Immunglobiilin A (mg/dL) 204 (13,5-72)
Immiinglobilin E (mg/dL) 16
CD19+ B lenfositler (%- # (/mm3)) %71,1 (10,2-36) - 1478 (237-2564)
CD3+ T lenfositler %23,1 (50,4-79,6) - 480,4 (1492-6385)
CD3+CD4+ Lenfositler %22,2 (31,6-57,9) - 461,7(909-4523)
CD3+CD8+ Lenfositler %1,49 (10,7-28,2) - 30,9 (254-2123)
CD3-CD16+CD56+ NK hcreler %3,59 (1,8-27,4) - 74,6 (101-1633)
Recent Timik Emigrant %52 (56,6-90,7)
NBT %100

[Abstract:0164] [SS - 021]
Immiin Homeostazin Saglanmasinda Sodyumun Diizenleyici Rolleri

Demir Kaan Demir!, Muhammed Ali Kizmaz?!, Abdllmecit Yildiz2, Abdurrahman Simsek?,
Tudce Bozkurt!, Yusuf Cesmeci?, Aysegul Orug?, Alpaslan Ersoy?, Elif GullGlG?, Mehmet
Aydin?, Mehmet Sezen?, Ferah Budak Sener?

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Immiinoloji Anabilim Dali, Bursa

2Bursa Uludag Universitesi, Tip Fakiiltesi, i¢c Hastaliklari Anabilim Dali, Nefroloji Bilim Dall,
Bursa

Amag

Serum sodyum konsantrasyonundaki azalma, ozmotik gradyan olusturarak suyun htcrelere
hareketine neden olur. Bircok neden sodyum seviyeleri azaltabilir ve hipoosmolar ortam
olusturur. Calismamizda kronik bobrek hastalarindaki hiponatremiye bagli olarak gelisen
hipoosmolar ortamin immun sistem Uzerine olan etkilerinin ortaya konulmasi amaglanmistir.

Gerecg-Yontem

Yetiskin semptomatik hiponatremi hastalar (20) galismaya dahil edildi. %3’lUk hipertonik
inflizyonunu ile dlzeltilebilir hastalardan tedavi 6éncesi ve sonrasi kan érnekleri alinip, Akan
Hiicre Olgerde (AHO) 60 farkh hiicre alt gruplar de§erlendirildi. IL-4, IL-5, IL-6, IL-9, IL-
17A, IL-21, IL-22, TGF-B, Taurin ve TNF-a sitokinlerinin serum konsantrasyonlari ELISA ile
arastinildi.

Bulgular

Hipoosmolar ortamda, CD8+ T-hucreleri icerisindeki yliksek diuzeyde enflamatuvar
molekulleri Gretebilen pre-efektdr bellek 2 (pE2) ve Efektdr bellek hicreleri artarken, bu
molekdlleri disik seviyede Uretebilen pE1 ve EM4 hlcreleri azalmistir. Thl, Tcl ve Tc22
hicreleri ile enflamatuvar sureclerde artan tikenmis (exhaustion) CD8+ T-hucreleri
hipoosmolar ortamda artmistir. Naif B hlicreleri ve slipresdér PD-1+ B hicreleri hipoosmolar
ortamda yukselmistir. CD16+ myeloid dendritik hlicreler hipoosmolar armistir.

ELISA analizlerinde ise IL-5, IL-10 ve TGF-pB seviyeleri hipoosmolar ortamda artarken, tedavi
sonrasinda azalmis bulundu.
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Sonug ve Tartisma

Hiponatremi durumunda hUcrelerde olusan hipoosmolar ortamin, 6zellikle T hicrelerinde
tikenmeye ve T hicre farklilagsmasinin son asamaya ilerlemesine yol actigi gérilmektedir.
Hem AHO hem de ELISA sonuclarina gére, Th17,22 ve Tc17,22 hiicrelerinde artis egilimi,
enflamasyonu artirici yénde patojenik etkilere sahip olabilir. Th22 ve Tc22 hicrelerinde
gozlenen artis ise, hicrelerin iginde bulundugu stres durumunun yol actigi doku hasarina
yanit olabilir. Ote yandan, ELISA sonuglarindan elde edilen bulgular, hipoosmolar ortamda
antienflamatuvar fonksiyonlar sergileyen sitokinlerin etkili oldugunu géstermektedir.

Anahtar Kelimeler: Hipoosmolar, Exhaustion, T hicre alt gruplar

Hiponatremi durumunda gelisen hipoosmolar ortamin immiin sistem lizerine
etkileri
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[Abstract:0165] [PS - 050]

TACI Mutasyonu ile Iliskili Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik: Tekrarlayan Genital
Apseler ile Basvuran Bir Olgu

Yiiksel Kavas Yildiz!, Mehmet Cihat Sifil!, Gilay Irem Parlak Ozel!, Sule Bliyiik Yaytokgil?,
Ayse Metin?, Emine Vezir3

lAnkara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk immunolojisi ve Alerji Hastaliklari Klinigi,
Ankara

2Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Immiinolojisi ve Aleriji
Hastaliklari Klinigi, Ankara

3Ssaghk Bilimleri Universitesi, Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immuiinolojisi ve
Alerji Hastaliklarn Klinigi, Ankara

Giris: TACI (Transmembrane Activator and CAML Interactor), BAFF ve APRIL ligandlar
araciligiyla B hicre farklilasmasi ve antikor tGretiminde kritik rol oynayan bir reseptorddr.
TNFRSF13B genindeki mutasyonlar, yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY) hastalarinda
tekrarlayan enfeksiyonlar, otoimmun hastaliklar ve lenfoproliferatif strecler ile
iliskilendirilmistir. Burada, daha énce dis merkezde YDIY tanisiyla takip edilen, ancak son bir
yildir tedavi ve kontrollerini aksatan ve tekrarlayan genital apselerle klinigimize basvuran bir
olgu sunulmaktadir.

Olgu: On alti yasindaki kiz hasta, daha énce dis merkezde YDIY tanisiyla takip edilmekte olup
IVIG tedavisi ve trimetoprim-sulfametaksazol profilaksisi kullanmaktaydi. Ancak son bir yildir
takibini aksatmis olup tekrarlayan genital apseler nedeniyle klinigimize basvurdu. Cocuk
cerrahisi tarafindan daha 6nce (g kez apse drenaji uygulanmisti. Son bir ayda bulanti,
kusma, ishal ve belirgin kilo kaybi gelismisti. Ayrica tekrarlayan oral aftlari mevcuttu.
Ozgecmisinde FMF (kolsisin kullanimi), psédotimér serebri (VP santli), astim ve alerjik rinit
bulunmaktaydi. ki kardesi de dis merkezde YDIY tanisiyla takip edilmekteydi ve annesi ve
kardeslerinde nérofibromatozis 6ykisi vardi. Hipogamaglobulinemi saptanan hastaya IVIG
baslandi. IVIG sonrasi siddetli bas agrisi ve ense sertligi gelismesi (izerine aseptik menenjit
dusunuldd. Antibiyotik tedavisi baslanan hastada, VP sant disfonksiyonu nedeniyle beyin
cerrahisi tarafindan sant revizyonu yapildi. IVIG tedavisi SKIG tedavisi olarak degistirildi ve
hasta basarili sekilde tedaviye uyum sagladi. WES analizinde TNFRS13B (c.437C >T, p.
Alal46Val)- heterozigot varyanti tespit edildi.

Sonug: YDIY hastalarinda genetik inceleme, hastalik fenotiplerini anlamada ve
bireysellestirilmis tedavi stratejilerinin belirlenmesinde dnemlidir. TACI mutasyonlarinin
tespiti, tekrarlayan enfeksiyonlar ve otoimmun slreglerle basvuran hastalarin yénetiminde
yol gésterici olabilir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin dedisken immin yetmezlik, TACI mutasyonu, Tekrarlayan
genital apse
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[Abstract:0166] [PS - 051]

ADA Eksikligi Olan Bir Hastada Kemik 1ligi Nakli Sonrasi Karacigerin Undifferansiye
Embriyonel Sarkomunun Gelisimi: Literatiirdeki Ilk Vaka

Asli Noyan!, Azer Kahraman?, Deniz Ilgiin Giirel3, Esra Doymaz?2, Deniz Caddas?, Diclehan
Orhant

'Hacettepe Qniversitesi Tip Fakultesi, Patoloji AnaBilim Dali, Ankara, Turkiye

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AnaBilim Dali, Ankara,
Turkiye

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

Giris:

Adenozin deaminaz (ADA), purin yikimi ve kurtarma yolunda gérev alan kritik bir enzimdir.
ADA eksikligi olan agir kombine immun yetmezlikli hastalarda siklikla hem T hem de B
lenfositler etkilenir. Enfeksiyon, immun disregulasyon ve malignite riski artar. Embriyonel
sarkom pediatrik karaciger malignitelerinin %9-13'Un0 olusturur. Siklikla bag dokusunun
etkilendigi bir malignitedir.

Olgu:

7 yasinda erkek hasta dis merkezden ates batinda kistik icerikli heterojen kitle saptanmasi
Uzerine merkezimize sevk edildi. Hastanin 18 aylikken pnémoni nedeniyle hastanemize yatisi
sirasinda ADA enzim eksikligi tanisi konuldugu, 30 aylikken baska bir merkezde akraba disi
dondrden hematopoetik kok hiicre nakli yapildigr 6grenildi. Merkezimizde yapilan tim
abdomen ultrasonografisinde karaciger sol lobunda 87x80x50 mm boyutlarinda kistik
nekrotik alanlar iceren heterojen solid kitle izlendi. Karaciger sag lobunda en biyigi 11x13
mm boyutlarinda olan ¢ok sayida ekojenik solid lezyon izlendi. Hastanin tam kan sayimi ve
biyokimya parametreleri normal aralikta saptandi. Alfa-Feto Protein 1,13 ng/mL (N), C-
reaktif protein 140 mg/L ve Eritrosit Sedimantasyon Hizi: 102 mm/saat idi. Hastaya
girisimsel radyoloji bélimu tarafindan tru-cut biyopsi yapildi. Hastanin patoloji sonucu
indiferansiye (embriyonel) sarkom olarak sonuglandi.

Tartisma:

Lenfoproliferasyon ve malignite, altta yatan bir immin yetmezlik durumu oldugunda immin
disreglilasyon bulgulari olarak degerlendirilebilir. Ancak, ADA eksikligi ile embriyonal sarkom
iliskisi belirsizligini korumakta olup, aciklamak icin daha fazla arastirma gereklidir.

Anahtar Kelimeler: ADA eksikligi, embriyonal sarkom, agir kombine immiin yetmezlik

106



! Klinik
@ Immiinoloji

01 ;A est-

[Abstract:0167] [PS - 052]
LRBA ve PRUNE-1 Mutasyonu Birlikteligi: Olgu Sunumu

Ilke Bas!, Emine Ulgen?, Pinar Sahin!, Yusuf Can Dogan?, Turkan Tan?, Giliz Cirpanh Ari3,
Ozlem Acar3, Neslihan Edeer Karaca?!, Guzide Aksu!, Necil Kiitiikgller!

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji Ana Bilim Dali, Izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Genetik BD, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Néroloji BD, Izmir

GIRIS:LRBA eksikligi, otozomal resesif gecisli immiin disregilasyona bagh enfeksiyonlar,
otoimmunite ve lenfoproliferasyonla karakterizedir. PRUNE-1 genindeki varyantlar ise;
ilerleyici, nérogelisimsel bozukluklarla iliskilidir. Farkl islevlere sahip, ayri kromozomlarda
bulunan PRUNE-1 ve LRBA genlerindeki varyantlarin birlikte goérildiga nadir bir olgu
sunulmustur.

Olgu: 8 aylik kiz hasta éksuruk, solunum sikintisi, vicutta kasilma yakinmalariyla
basvurdu.G6P5Y4A1 anneden miad dodan hastanin, ilki 50 glinlikken olan iki pndmoni ve
pes equnavarus nedenli operasyon dykusu mevcuttu. Asilari tam,reaksiyon
tariflenmiyordu.Soygecmisinde anne ve baba arasinda 1.derece kuzen evliligi mevcuttu.2
erkek kardesi LRBA eksikligi nedeniyle exitus(16 vel7 yas) olmustu. 14 ve 8 yasindaki kiz
kardesleri saglikli, bir kiz kuzeninde PRUNE-1 varyanti mevcuttu. Hastanin
muayenesinde;blylime gelisme geriligi, akcigerlerde bilateral ral ve ronks, 3/6 sistolik
afirim, 2cm hepatomegali, rélatif makrosefali, dismorfik yiz bulgulari, strabismus, belirgin
opistotonik posturd mevcuttu.Derin tendon refleksleri alinamiyordu. Laboratuvar ve
gdériuntileme bulgular Tablo-1'de gdsterildi. Bronkopnémoni tanisiyla destek tedavileri
dizenlendi. Hastanin klinik bulgularinin dual fenotip dlistindirmesi nedeniyle galisilan LRBA
ve PRUNEL1 dizi analizinde LRBA geninde homozigot c.2496C>A(p.Cys832Ter) varyanti ve
PRUNE-1 geninde homozigot c.316G>A(p.Asp106Asn) varyanti saptandi.Tedavisine dizenli
IVIG ve profilaktik antibiyoterapi eklendi. iki erkek kardesinde HKHN'ni reddeden aile
bireylerinden HLA doku gruplar taranarak aile gériismesi yapilmasi planlandi.

SONUC-TARTISMA:PRUNE-1 varyantlarinin, nérodejeneratif bir hastaliga neden oldugu,
periferik ve merkezi sinir sistemi tutulumuna yol actigi ve ilerleyen yaslarda motor ve bilissel
fonksiyonlari etkileyebilecegdi bildirilmistir.Hastanin LRBA eksikligi icin tedavi segenedi olan
HKHN ile immin yetmezligi tedavi edilse dahi, hastada nérolojik progresyonun énceden
tahmin edilemeyecegdi, ayrica nérodejeneratif hastaligin HKHN siirecini de olumsuz
etkileyebilecegi distnllmektedir. Nadir gérilen iki mutasyonun ayni hastada olmasi, tedavi
segenekleri ve izlem sonuglari nedeniyle dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: immun disregllasyon, LRBA, PRUNE-1
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Tablo 1: Hastanin Laboratuvar ve Goriintiileme Bulgulari

BKH (mm3)
ANS (mm3)
ALS (mm3)
Hb (gr/dl)

PLT (mm3)

CRP (mg/I)
SGOT (AST) (U/1)
SGPT (ALT) (U/I)

Ure/kreatin (mg/dl)

T. Protein-Albumin (gr/l)
Ferritin (pg/l)

TSH/f T4 (mU/I-ng/dI)

Anti-TPO/Anti TG (IU/ml)

Ig G (mg/dl)

Ig A (mg/dI)

Ig M (mg/dl)

Total Ig E (IU/ml)

C3 (mg/dl)

C4 (mg/dl)

CD3+T hcreleri (%)(hicre/mm3)

CD19+B hucreleri (%)
(hiicre/mm3)

CD3+CD4+Th hicreleri (%)
(hticre/mm3)

CD3+CD8+Tc hucreleri (%)
(hiicre/mm3)

CD3-CD16 56+ NK hticreleri (%)
(hticre/mm3)

CD3 kapida CD4+CD45RA (%)
CD3 kapida CD4+CD45R0 (%)
CD3+CD4+kapidaCD45RA+CD31

Hasta

6710
3660
2540
6.2 (Eritrosit tx)

389.000

1,99
56
62

7-0,17

57-3
5,45

1,45-1,49

<15-18

1351
55
151
2,2
98
14
68

27

27

12

57
21
51
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Referans
degerler
(ortalama +
SD)

5500-17500
1000-8500
4000-10500
11.0-13.5

150.000-
350.000

0-5
<31
<34

(10-50); (0,3-
1)

(614_813)1
(3,5-5,2)

7-140

(0,73-8,35);
(0,92-1,99)

(<34) -
(<115)

619 + 208
34.5 £ 25.2
78.5 £ 39
<15
90-180
10-40
51-79

14-44
31-54
10-31

5-23

52-93.7
5.2-58.3
62-88
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(RTE) (%)

TCR aB/CD3+ T hucreleri (%)
TCR y3/CD3+ T hcreleri (%)
CD4+ kapida CD25+FoxP3 (%)
T hicre proliferasyon testi

Direct coombs
ANA (Anti NUkleer Antikor)

ANA Profil

Derin trakeal aspirat (Bakteriyoloji)

Derin trakeal aspirat (Mikoloji)

Derin trakeal aspirat
(Mikobakteriyoloji)

CMV DNA

SON GORUNTULEMELER

Abdomen USG

Transfontanel USG

Kranial MRG

EEG (Elektroensefalografi)

EKO (Ekokardiyografi)

92

8

3
Dusuk
+2

1/80 granduler
1/160 sitoplazmik

Negatif

Klebsiella pneumoniae (10 000
cfu/mL) Staphylococcus aureus (10
000 cfu/mL)

Etken saptanmadi

ARB gérilmedi

15501 kopya/ml

Batin orta hatta kolonik ansin
herniye oldugu umblikal henri defekti

Bilateral lateral ventrikUller anterior
hornlar seviyesinde gift olarak 5cm
Olgtlmus olup (2.5cm-2.5cm)
hidrosefaliktir.

Yas ile uyumsuz atrofi. Ventrikuler
sistemde ve bazal sisternalarda
atrofiye bagh oldugu disintlen
dilatasyon.

Sag hemisfer parietal bélimunden
kaynaklanan keskin karakterli yavas
dalga paroksizmleri

Ventrikll boyut ve fonksiyonlari
normal VSD apikal muskuler LR
santli ASD sekundum 7 mm LR santli
TY orta. Pulmonerde max 16 mm Hg
gradient + PDA CoA yok

! Klinik
@ Immiinoloji

01 ;A est-

Gansiklovir
tedavisi
sonrasi
negatif

Aldactazid
tedavisi
baslandi
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[Abstract:0168] [PS - 053]
GATA2 Eksikligi: Tek Merkez Deneyimi

Glney Kigiik Kiilice!, Aysel Unal?, Ozgir Erkal?, Ayse Oz3, Sultan Aydin3, Fatih Celmelit
1Saghk Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinolojisi ve
Alerji Hastaliklari Bilim Dali

2Saghk Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Bilim Dali
3Ssaghk Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematolojisi ve
Onkolojisi Bilim Dali

Giris:

GATA2 eksikligi, otozomal dominant kalitimli bir hastaliktir. Viral ve bakteriyel enfeksiyonlar,
sitopeniler, miyelodisplazi, I16semi, otoimmunite, isitme kaybi ve lenfédem gibi klinik
belirtilere neden olabilir.

Materyal-Metod:

2014-2023 yillan arasinda Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi'nde GATA2 eksikligi tanisi
alan 7 hastanin demografik, klinik, laboratuvar ve genetik 6zelliklerini retrospektif olarak
inceledik.

Bulgular:

7,5 -47 yas arasi 5'i erkek 7 hasta dederlendirildi. Biitiin hastalar hayatta ve hematopoetik
kdk hicre nakli olmamisti.

¢ Klinik Bulgular:

o Hastalarin cogunda 6,5 ile 17,5 yaslari arasinda baslayan sitopeni saptandi.

o Tim hastalarda yaygin wartlar mevcuttu; wartlar, GATA2 eksikliginin énemli bir belirtisi
olarak dikkati cekti.

o Uc hastada sik sinopulmoner enfeksiyonlar ve bronsiektazi goérildu.

o Bir hastada lenfodem ve sogukla tetiklenen Urtiker saptandi.

o ki hastada hipogamaglobulinemi nedeni ile IVIg replasmani uygulandi.

o Kemik iligi aspirasyonlari hiposeliiler veya normoselilerdi.

o Tum hastalarda miyelodisplastik sendrom paneli negatifti.

e Genetik:

o Bir hastada GATA2 eksikligine ek olarak Emberger ve PLAID sendromlari tanisi kondu.

o Bir ailede baba ve (¢ cocugu aile taramasiyla GATA2 eksikligi tanisi ald.

o Bir hastanin kardesinde |6semi dyklsiu mevcuttu.

e Tedavi ve izlem:

o Dort hastaya enfeksiyon riski nedeniyle TMP-SMX profilaksisi uygulandi. Sitopeni ve immun
yetmezlik bulgulari olanlara G-CSF ve IVIg replasman tedavisi; Otoinflamatuar bulgular olan
bir hastaya kolsisin tedavisi baslandi.

Sonug:

Sitopeni ve deride wartlari olan hastalarda GATA2 eksikligi distnilmelidir. Monositopeni
dikkat cekici olsa da her hastada yoktur. Tani alan hastalar, MDS ve malign déntsum riski
nedeniyle yakindan izlenmeli, genetik danismanlik saglanmal ve aile taramasi yapiimaldir.
Hematopoetik kék hicre nakli, bu hastalarda uygun zamanda uygulanabilecek kuratif tedavi
secgenedidir.

Anahtar Kelimeler: GATA2 eksikligi, hiposelller, sitopeni, wart

Tablo 1: Hastalarin klinik ve demografik o6zellikleri
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Tablo 1: Hastalann klinik ve demografik dzellikleri

Cingivet  Tam  Sitopeni  Bagveru Fenotip Akrabahk  Ailede Tedavi Sagkahm
yag yas sikayveti malignite
Harta E 17yag  17vag Yorguniuk wart yok yok Trmetoprim- sa
] Say Jay sitopem sultometoksazol

profiakass, folik
asit

Hasze E I4yag  Oyag Say  Sik wart vok Amca Tramesoprim saf
2 lav smopulmoner beongiekear;, 15zem sulfometokeazol
enfekayon sk profiaksis,
smopubmoney flukonazol
enfeksiyon proflaksisy,
G-CSF, IVig
Hasta E 17ves Sves Asle taramass  wart, sk vok Amca Trmetoprm- sag
" lay 1lay siopulmoner fosem sulfometoksazol
enfeksiyon proflaksisy, G-
CSF
Hana E Tyaz Sitopeni Aale taramasy warn vok Amea yok ap
Ll Jav vok 16sem:
Hasia E d7yas  Sitopemi  Aile tarumas:  wart yok Kardes yok sap
3 vok 1oscnn
Hasia K yes 12vag Sik Emberger vok vok Trmmetoprm sag
0 2av Sav smopulmoner sendrome, selfometoksazol
enfeksyon PLAID proflaksis, G-
sendrome, CSF, IVig.
lenfdem, kolspsm
anilosdoz
Soguk drken,
wat,
beongiektan
Hasa K 10vag  10vag Stopens, wart 3. derece Dede Folik asit saf
7 Sav alernk ranat kuren lannks
kagsen

Tabloda hastalarin klinik ve demografik 6zellikleri 6zetlenmistir

[Abstract:0169] [PS - 054]
Agir kombine immiin yetmezligi taklit eden bir Aicardi Goutieres Sendromu olgusu

Mehmet Ozkaya!, Ceren Ustiin?, Alp Kazancioglu?, Cigdem Ertugrul?, ismail Yaz?, Elif Soyak
Aytekin?, Saliha Esenboga?, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz?

1IERCIYES UNIVERSITESI COCUK ALERJI VE IMMUNOLOJI

2HACETTEPE UNIVERSITESI COCUK IMMUNOLOJI

Giris:

Aicardi Goutieres Sendromu (AGS), dncelikle cocuklarda goérulen ve santral sinir sistemini
etkileyen nadir monogenik, otoinflamatuar bir hastaliktir. Beyin omurilik sivisi (BOS) ve
serumda interferon-a (IFN-a) dizeyindeki artis, klinik olarak irritabilite, beslenme giglaga,
mikrosefali, anormal hareket ve nébet semptomlari hastada goérilebilmektedir. Radyolojik
olarak da bazal gangliyon kalsifikasyonu ve l6koensefalopatiye neden olmaktadir.

Olgu:

Alti aylhk kiz hasta, agir kombine immUn yetmezlik 6n tanisiyla yénlendirildi. Hastanin
dogumundan bu yana ishal ve kusmasi, bliyiime ve gelisme geriligi, 3 aylikken CMV
enfeksiyonu gecirdigi ve bu dénemde kombine immiin yetmezlik (KIY) tanisiyla IVIG ve
gansiklovir tedavilerini aldigi, kranial MR gorinttlemesinde subdural hematom, serebral
atrofi ve bilateral serebral ensefalomalazi, temporal bélgede kalsifikasyona ait olabilecek
odaklar saptandi. Fizik muayenede hastanin bas kontroli ile obje ve ses takibinin olmadigi,
mikrosefalik oldugu gozlendi. (Tablo 1). Kanlarinda; serum immiunglobulinleri normal
araliktayken; lenfosit alt gruplarinda ve hemoglobin dederi disikti.(tablol) CMV virls yliki
ise negatifti. Tum ekzom sekanslama (WES) analizinde Aicardi Goutieres Sendromuna neden
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oldugu bilinen SAMHD1 geninde homozigot patojenik mutasyon (p.Arg164* ve
NM_015474.4) saptandi ve sanger analizi ile dogrulandi. Norolojik bulgularin ilerlemesini
Onlemek igin JAK inhibitdrt (ruksolitinib) 15mg/m2/g dozunda baglandi.

Tartisma:

Aicardi Goutieres Sendromu (AGS), hayatin ilk aylarinda baglayan ve tip I interferonlarin
(IFN'ler) asin Gretiminin neden oldudu hastaliktir. Ozellikle bebeklik déneminde konjenital
TORCH enfeksiyonlarini taklit eden belirtilerle ortaya cikmaktadir (1,2). Hastalarda, kronik
inflamasyonun neden oldugu kemik iligi baskilanmasina bagl olarak kombine immin
yetmezligi diistindlren laboratuvar bulgulari nadiren gézlenebilmektedir. Erken tani alan
hastalarda Tip I IFN sinyalizasyonunu gugclu bir sekilde bloke edebilen JAK inhibitérlerinin
nérolojik bulgularin ilerlemesini 6nlemede umut vadetmektedir.

Anahtar Kelimeler: Aicardi Goutieres Sendromu, JAK inhibitérii, Kombine Immin Yetmezlik

Hastanin immiinolojik degerlendirme sonuglari

Hemoglobin g/dI 7.8 (10.2-12.7)
Lékosit (/mm3) 9570 (4860-13180)
Lenfosit (/mm3) 6840 (1250-5770)
Notrofil (/mm3) 1940 (1600-8290)
Eozinofil (/mm3) 120 (30-350)
Trombosit (/mm3) 543.000 (189000-394000)
IgM (g/L) 102 (32-203)

IgG (g/L) 416 (304-1231)
IgA (g/L) 84 (7-123)

Total IgE, 65

CD3, % 36 (49-76)

CD4, % 17 (35-56)

CD8, % 9 (12-23)
CD16-56, % 15 (3-15)

CD19, % 20

CD45 RA % 76

CD45 RO % 55
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[Abstract:0170] [I?S - 055]
Ailesel Bir Primer Immiin Yetmezlik Zemininde Lenfoma Vakasi

Gozde Nezahat Senalp!, Gézde Duygu Isbilir Yasar!, Seda Altiner!, Sevgi Colak3, Meltem Kurt
Yiksel?, Goksal Keskin?

1Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Hematoloji Bilim Dali, Ankara

3Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Imminoloji ve Alerji Klinigi, Ankara

Giris: Primer immun yetmezlikler (PID), genellikle bagisiklik sistemindeki genetik kusurlarla
iliskili hastaliklardir. Konjenital ya da gec baslangich olabilirler. PID'li hastalar,normal
popullasyona kiyasla daha yiksek malignite riski altindadir.Bu vakada 6nce lenfoma tanisi
alan sonrasinda PID tanisi koyulan bir hasta sunulmaktadir.

Olgu: 28 yasinda Hodgkin Lenfoma tanisiyla Hematoloji Polikliniginde takip edilen kadin
hasta PID acisindan tarafimiza yonlendirildi.Son 1 yil icinde yaklasik 10 kez Ust solunum yolu
enfeksiyonu,hemen hemen her enfeksiyonda oral antibiyoterapi ihtiyaci olmasi,1 erkek
kardesinde PID tanisi sonrasinda Hodgkin Lenfoma ve 1 kiz kardeste Hodgkin Lenfoma
Oykusu,anne ve babada akrabalik olmasi tGzerine PID agisindan tetkikleri génderildi.Daha
dnce hematoloji tarafindan trombositopeni nedeniyle Intravendz Immunglobulin(IVIG)
tedavisi verilmis olan hastanin tetkiklerinde B hicrelerinde parsiyel dlisuklik, Treg %31 ve
PPD:1 mm olarak saptandi.Immunglobulin diizeyleri ve asi yanitlari daha énce IVIG alma
O0ykUsi olan hastada beklendigi gibi normal sinirlardaydi.Hastaya antibakteriyel ve antiviral
profilaksi baslandi,almakta oldugu IVIG tedavisine devam edildi.Kendisi ve ailesinde erken
yasta PID ve lenfoma tanisi olan hastanin genetik test sonucunda GTPase of the immune-
associated protein-5 (GIMAP-5) defekti saptandi.Literatire bakildiginda veriler sinirli olmakla
birlikte GIMAP-5'in farkli mekanizmalarla lenfositlerin sagkaliminda ve immiuinolojik toleransin
saglanmasinda rol oynadigi,hayvan calismalarinda ise GIMAP-5'in T,B ve NK hicrelerinin
gelisimi icin gerekli oldugu goésterilmistir.Bazi calismalarda GIMAP-5 fonksiyonunda bozukluk
olmasi otoimmun hastaliklar,kolit ve l16semi gibi hastaliklarla iliskilendirilmistir.Bizim
vakamizda da B hucrelerinde dusuklik olmasi ve T hucre yanitinin bozulmasinin GIMAP-5
defekti ile iliskili olabilecegini dislinmekteyiz.

Sonug: PID hastalarinda artmis malignite riski olmasi nedeniyle hastalar yakindan takip
edilmelidir.Erken yasta malignite tanisi alan hastalar ise PID agisindan sorgulanmali,uyarici
bulgular olan hastalardan PID acgisindan tarama testleri génderilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Gimap-5, lenfoma, primer immin yetmezlik
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[Abstract:0171] [PS - 056] .
Omenn Sendronmlu Hastada T Hiicre Profilinin Incelenmesi

Ihsan Deveci!, Ugur Arslanyiirekli, Mustafa Yavuz Kéker?, CGagman Tan3, Ercan
Kiicikosmanoglu?, Ozlem Keskin?, Ibrahim Halil Karahan?, Gaye inal?, Veysel Karakulak*
lGaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Flowsitometri Laboratuvari.

2Gaziantep Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Alerji imminoloji Bilim Dal.

33, Kayseri Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Immiinoloji Anabilim Dal.

44, Gaziantep Sehir Hastanesi coguk allarji imminoloji bilim Dali

Immuin yetmezlikler cok genis bir nadir hastalik spektrumuna sahiptir. Immiinyetmezlik
hastalarinin tani ve takibinde akim sitometri kullanimi giin gecgtikce yayginlasmaktadir.
Immiin yetmezlikler icerisinde en fazla yasami tehdit eden hastalik grubundan birisi de
kombine immin yetmezliklerdir. Kombine immun yetmezliklerde basta T hicre olmak Uzere
lenfoid serinin tamami etkilenebilmektedir. Agir kombine immin yetmezligin (SCID) nadir bir
formu ise otozomal resesif gecisli olan Omenn Sendromu (OS) dur. Omenn sendromu;
blylume geriligi, eritrodermi, direncli ishal, lenfadenopati, hepatosplenomegali ve siklikla
ciddi enfeksiyonlarla karakterize klinik bulgulara sahiptir. Beraberinde
hipogammaglobulinemi, lenfositoz ve eozinofili gérilebilir. Omenn sendromunda,
rekombinasyon aktive edici genler RAG-1 ve RAG-2'deki mutasyonlarin sonucu énct Bve T
hicrelerin gelisimi duraksar ve olgun B ve T hiicre olusamaz. Bu durum T hiicre yetmezligi
olarak karsimiza cikar. OS, tedavi edilmedigi takdirde 6limcul olabilir, ancak erken tani ve
kemik iligi nakli (BMT) veya kordon kani kék hiicre nakli gibi tedavilerle hayatta kalma
saglanabilir.

Hastamizda 2 ay 15 gunlik iken tim vicutta pullanma ve dékuntl ile basvuran bir vaka
hematolojik laboratuvar sonuglar I6kositleri 12.000/mm3,eritrositleri
4.000/mm3,hemoglobin 12.000 /mm3 hematokrit %37.8 ve trombosit 326.000/mm3 olarak
tespit edilmistir. Diferansiyel sayimlar %23.4 lenfosit, %7,3 monosit ve %58,6 eozinofil
saptanmistir. Akim sitometri ile lenfosit alt grup tayininde CD19+ B hlicre ve CD8+ T hiicre
duslikligu gozlemlenmistir. T hiicreler hafiza fazinda olup naif T hlicre oldukca azdir. CD
16+56 %30 ve CD4 orani %60 olarak tespit edilmistir.

Molekduler tani igin yapilan Yeni nesil dizileme (NGS) analizinde RAG1 geninde ¢c.1682G>A
dénusimui sonucu RAG1 proteinde missense p.R561H,mutasyon olusmustur. Homozigot
karekterki mutasyon patojenik 6zelliklidir.

Anahtar Kelimeler: Akim Sitometri, Omenn Sendromu, Primer Immin Yetmezlik, KIT
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Yas Tip Yasa Bagh Makula Dejenerasyonunda Bevacizumab Tedavisinin Immiin
Yanitlar Uzerindeki Lokal ve Sistemik Etkileri

Abdurrahman Simsek!, Ali Eren Iskin!, Muhammed Ali Kizmaz?, Elif Kagmaz?, Tudce Bozkurt?,
Gamze Ucan Glndiz?, Mehmet Baykara?, Ferah Budak Sener?

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiltesi, immiinoloji Anabilim Dali, Bursa, Tirkiye

2Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cerrahi Bilimler, Géz Hastaliklari Anabilim Dali,
Bursa, Tlrkiye

Amag

Yas tip yasa bagli makula dejenerasyonu (YBMD), gérme kaybina neden olur ve tedavide
Intravitreal Bevacizumab (IVB) kullanilir. Calismamizda, IVB" nin immiin sistem (izerine olan
etkilerini ortaya koymak amaclanmistir.

Gereg ve Yontem

IVB tedavisi alacak YBMD hastalari (n:18) ve kontrol grubu olarak katarakt cerrahisi
uygulanan kisiler (n:21) calismaya alindi. Periferik kandaki immun sistem hicreleri akan
hiicre 6lcer (AHO)'de dederlendirilirken, serum ve akéz himoér érneklerindeki protein
dlizeyleri sandwich ELISA ve multiplex ELISA (Luminex) ile analiz edildi.

Sonuglar

YBMD hastalarinda IVB tedavisi sonrasinda slpresif notrofil seviyelerinin azaldigi gorulda.
Kontrol grubu ile yapilan karsilastirmalarda ise YBMD hastalarinda efektér bellek-3 (EM3)
CD4+ T-hicrelerin frekansinin yiksek oldugu, efektor bellek-1 (EM1) CD4+ T-hicrelerin ise
dislk oldugu tespit edildi. Regilatér B10 hiicreleri ise kontrole kiyasla YBMD hastalarinda
daha yuksekti.

Tedavi 6ncesi YBMD hastalarinin serumunda, proenflamatuvar yanitlar olusturabilen CARD9,
S100A8/A9, MPO ve IP-10 seviyeleri daha yuksekken, antienflamatuvar 6zellikteki Netrin-1
seviyesi dislk dlizeydeydi. Enflamasyonu azaltabilen SDMA ve Netrin-1"in serum seviyeleri
kontrol grubuna kiyasla YBMD hastalarinda disuk seviyedeyken, enflamasyonu tetikleyen IP-
10 ve MPO seviyeleri yuksekti.

Seruma benzer sekilde YBMD hastalarinin akéz himaérindeki S100A8/A9 seviyesi tedaviyle
birlikte azaldi. Enflamasyonu azaltan Netrin-4 ve CCL22 seviyeleri ise kontrol grubuna kiyasla
YBMD hastalarinin akéz hiimdérinde disuk seviyedeyken, serumda Netrin-4 seviyesinin
ylksek oldugu bulundu Hem proenflamatuvar hem de antienflamatuvar aktivitedeki IL-21,
kontrole kiyasla YBMD hastalarinin akéz himérinde yuksekti ve tedavi sonrasi azald.

Tartisma

Veriler birlikte ele alindiginda yas tip YBMD hastalarinda enflamasyon durumunun mevcut
oldugunu ve IVB tedavisinin hem lokal hem de sistemik enflamatuvar yanitlari iyilestirdigi
gorulmektedir.

Calismamiz BUU BAP koordinatdrliigii TGA-2023-1405 nolu proje ile desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: Bevacizumab, Immiin sistem, YBMD
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YBMD hastalarinda immiin sistem profili
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YBMD hastalarinin immdn sistem hlicrelerindeki 6nemli degisiklikler (A) ile serum (B) ve ak6z
humér (C) érneklerindeki protein diuzeyindeki farkliliklar gésterilmektedir.

[Abstract:0173] [SS - 023] .
Pediatrik Multisistem Inflamatuar Sendromunda (MIS-C) Hiimoral Immiin Yanitin
Dinamikleri ve Diizenlenmesi

Abdurrahman Simsek!, Muhammed Ali Kizmaz!, Tugce Bozkurt!, Eren Cagan?, Ferah Budak
Sener! ) _

'Bursa Uludag Universitesi Tip Fakdltesi, Immdinoloji Anabilim Dali, Bursa

2Bursa Yiksek Ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Saglik Bilimleri Universitesi, Cocuk
Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Bursa

Giris

MIS-C (Multisystem inflammatory syndrome in children), SARS-CoV-2 enfeksiyonu geciren
cocuklarda bir sitre sonra 6zellikle ates bulgusuyla ortaya cikan, karin agrisi, bas agrisi,
kusma, ishal gibi belirtiler gésterebilen bir durumdur. B Regllatér (Breg) hucreler immun
toleransi destekleyen, patolojik immun cevaplari baskilayan immunsupresif hicrelerdir. B
hiicre bitkinligi (exhaustion), patojenlere karsi daha zayif bir antikor yanitiyla iligkilidir. Bu
calismada, B hiicre alt gruplarinin MIS-C patogenezindeki roliiniin degerlendirilmesi
amagclanmistir.

Yontem

17 MIS-C vakasl, 17 pediatrik COVID-19 ve 17 saglikh kontrol calismaya alindi. Periferik kan
orneklerinden 10 renkli MoAb paneliyle Akan hiicre 6lger dederlendirilmesi yapildi.

Sonug

Saglikh kontrol grubuna kiyasla MIS-C vakalarinda yiksek dizeyde immatur B hiicre
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(CD24highCD38high) frekansi gérulmusttr. MIS-C ve ped-COV grubundaki matir B hlcre
(CD24intCD38int) dlzeyi, saglkh kontrol grubuna kiyasla anlamh derecede daha yliksek
bulunmustur. Ilging olarak, memory B hiicreleri (CD24highCD38-) saglkli kontrol grubuna
kiyasla hem MIS-C hem de ped-COV grubunda anlamli derecede daha disik frekansta tespit
edilmistir.Regulatér B10 hucrelerinin (CD24highCD27+) hem ped-COV hem de kontrol
grubuna kiyasla MIS-C vakalarinda daha distk frekansta bulundugu tespit edilmistir. MIS-C
vakalarinda ped-COV ve saglikh kontrol gruplarina kiyasla anlamli derecede disik CD21- B
hicre frekansinin oldugu bulunmustur.

Tartisma

Yapilan analizler sonucunda MIS-C'li gocuklarda immatir ve matlr B hlcrelerinin anlaml
derecede arttigi gozlendi. Saglikli kontrole kiyasla ped-COV vakalarinda atipik B hticrelerinin
artma egiliminde oldugu gorilirken, bu hiicrelerin ped-COV " a kiyasla MIS-C" de anlamli
derecede azaligi saptandi. Bu calisma ile hem B10 hiicrelerinin hem de PD-1+inhibitor B
hlcrelerinin diger gruplara kiyasla MIS-C' li cocuklarda anlamli derecede azaldigini
bildiriyoruz. Sonuc olarak, enflamasyonu sinirlayici B hiicrelerinin MIS-C’deki katkisi COVID-
19'a gore yetersiz géorinmektedir.

Anahtar Kelimeler: MIS-C, COVID-19, Breg, exhaustion

MIS-C ve COVID-19 vakalarinda B hiicre alt gruplari
a. b. C. d.
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[Abstract:017_5] [SS - 025]
gOVID-lQ’da Immi.'l_n Sistem Hiicrelerden Kokenlenen Eksozomlarin
Immiinofenotipsel Incelemesi

Tudce Bozkurt!, Abdurrahman Simsek!, Muhammed Ali Kizmaz!, Eren Cagan?, S.haldun Bal?,
Ferah Budak Sener!

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiltesi, Imminoloji Anabilim Dali, Bursa

2Bursa Yiksek Ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Saglik Bilimleri Universitesi, Cocuk
Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Bursa

Amag

COVID-19, akut solunum yetmezligi ile karakterize kliresel bir saglk sorunudur. Eksozomlar,
multivezikller cisimciklerde turetilen ve bircok hicre tipinden salinan klguk lipid
vezikillerdir. Eksozomal hiicresel kargo, koken aldigi hiicre tipini yansitir. Bu galisma ile
eksozomlarin COVID-19 imminopatogenezindeki olasi rollerine dair literatire katki saglamak
amaclanmistir.

Metot

Calismamiza COVID-19 tanisi konan ve pnémoni durumlarina gdre siniflandirilan hastalar
dahil edildi. Komplike olmamis, hafif ve agir pnédmonili COVID-19 gruplarindan alti hasta ve
10 saglikh kontrol calismaya dahil edildi. Serum 6rneklerinden eksozomlar, ticari bir
izolasyon Kkiti kullanilarak elde edildi. Eksozomlar, 6nceden tasarlanmis panelde, monoklonal
antikorlar (mAb'ler) ile boyandiktan sonra, akan hicre 6lcer kullanilarak degerlendirildi.
Bulgular

Eksozomlarin varligi, eksozoma 6zgli mAb'ler CD9, CD63 ve CD81 ile boyanarak dogrulandi.
Sonuglarimiza gére, COVID-19 hastalarinda granulositlerden ve G-MDSC'den (grandlosit
benzeri miyeloid baskilayici hiicreler) kokenlenen eksozomlar (%) saglikli gruplara gore
anlamli olarak yutksekti. COVID-19'da gbdzlemlenen lenfositopeni ile uyumlu olarak, hastalk
asamasinda lenfosit kdkenli eksozomlar anlamli sekilde azaldi. Ayrica, NK kokenli
eksozomlarin en hafif hastalik siddetinde bile anlamli sekilde azaldigi gozlendi.

Sonug

Sonug olarak, bu calismada NK hicre, grantlosit ve G-MDSC koékenli eksozomlarin COVID-
19'da rol oynayabilecegi gozlenmistir. Eksozomlarin hastalik siddeti ile anlamli bir
varyasyonu olmamasina ragmen, saghkl kontrollere kiyasla komplike olmayan vakalarda bile
bulunan anlamli artis, eksozomlarin COVID-19'daki olasi roline dikkat gekmektedir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, SARS-CoV-2, eksozom, ekstraselltler vezikiller, G-MDSC

COVID-19' da anlaml derecede degisen eksozomlar
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Ileri Yasta Tani Konulan Good Sendromu: Timoma ve Immiin Yetmezligin
Birlikteligi

Sukran Aslan Savas, Fatih Colkesen, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Immunoloji ve
Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Konya

Giris:

Good sendromu (GS), hem humoral hem de hicre aracili bagisiklikta 6nemli kusurlara yol
acan timoma ve hipogamaglobulineminin bir arada bulunmasiyla karakterize nadir bir immun
yetmezlik bozuklugudur. GS gincel siniflamada dogustan immun kusurlarin fenokopileri
basligi altinda otoantikorlar ile iliskili durumlar alt bashginda yer almaktadir.(1) Bu olguda
ileri yasta tani alan bir GS vakasi tartisilacaktir.

Olgu:

72 yasinda kadin hasta son 4 yilda 15 kez, son 1 yil iginde 5 kez hastane yatisi gerektirecek
alt solunum yollari enfeksiyonu klinigi olmasi nedeniyle tarafimiza yénlendirilmis. Hasta
kronik hepatit C enfeksiyonuna bagl kronik karaciger hastaligi nedeniyle gastroenteroloji,
trombositopeni nedeniyle hematoloji tarafindan takip edilmekteymis. Tetkiklerinde
immunglobulin dizeyleri disuk tespit edildi, ayrica CD3, CD4, CD16/56 ve CD27'nin dlsuk
oldugu goéruldu (Tablo-1). Hastanin toraks BT gorintlilemesinde anterior mediastende
cevresi kalsifiye 2.5x2 cm ebatli 55 HU dansitesinde nodiler lezyon izlendi (timoma?). Brons
duvarlarinda kalinlasma, bilateral kistik-tlbuler bronsiektaziler géruldi. (Resim-1-A) toraks
MR'’la tani dogrulandi (Resim-1-B-C). Noroloji tarafindan yapilan dederlendirmede
noéropatoloji tespit edilmedi. Hastaya Good sendromu tanisi ile intraven6z immiunglobulin
tedavisi baslandi. Gogus cerrahisi tarafindan timoma cerrahisi planlandi.

Sonug:

Good sendromunun klinik belirtileri cogunlukla siddetli ve yasami tehdit edici olabilen
tekrarlayan enfeksiyonlardan kaynaklanmaktadir. Hastalar, hipogamaglobulinemi ile iliskili
bozulmus humoral bagisiklik nedeniyle, 6zellikle kapstlli organizmalardan kaynaklanan
enfeksiyonlar yasarlar.Ayrica basi nedeniyle 6ksurluk, dispne ve disfaji de gorulebilir.(2) Ek
olarak baska otoimmun bozukluklar GS ile birlikte bildirilmistir ve bu durum klinik tabloyu
daha da karmasik hale getirir.(3) GS'nun tedavisinde genellikle cerrahi rezeksiyonu énerilir.
Ancak immun yetmezlik timektomiden sonra dizelmez. Bu nedenle, genellikle émuir boyu
immunglobulin replasman tedavisi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: Good Sendromu, Immiin yetmezlik, Timoma

Radyolojik goriintiilemeler
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Hastanin Giincel Laboratuvar Sonuglari

Parametre

Beyaz Kure (103/ulL)
Notrofil (103/ul)

Lenfosit (103/ulL)
Hemoglobin (g/dL)
Hemotokrit (%)

MCV (fL)

Platelet (103/ul)

IgG (mg/dL)

IgM (mg/dL)

IgA (mg/dL)

IgE IU/mL

IgG1 (mg/dL)

IgG2 (mg/dL)

IgG3 (mg/dL)

IgG4 (mg/dL)

CD3+ T hcreler (%)
CD3+CD4+ T hiicreler (%)
CD3+CD8+ T hiicreler (%)
CD16+/56+ NK hticreler (%)
CD19+ B hucreler (%)
CD19+CD27+IgD- SMBH (%)
Anti-B

Hasta sonucu
3.32
2.74
0.48
10.6
33.8
90.9
86
318
39.9
23.3

7

236
81.4
31.2
<0.75

Referans degerler
4-10
1.5-7.3
0.8-5.5
12.1-17.2
36.1-50.3
82.2-99
150-400
700-1600
46-304
70-400
0-100
405-1011
169-786
11-85
3-201
57-85
30-61
12-42
4-25
6-29
9.2-18.9

! Klinik
@ Immiinoloji

Oagresl

120



! Klinik
@ Immiinoloji

01 ;A est-

[Abstract:0177] [SS - 026]
TACI iliskili tedaviye direncli enteropati: Zor bir vakanin yonetimi

Nevzat Kahveci!, Pelin Korkmaz!, Bircan Erden!, Zeynep Kiling!, Mehmet Akif Yagli?, Pelin
Telli2, Osman Ozan Yegit!, Bilger Cavus?, Derya Unal', Semra Demir!, Sabahattin
Kaymakoglu?, Ash Gelincik!

istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakdltesi, I¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Immiinoloji ve
Alerji Hastaliklari Bilim Dall

2fstanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi, I¢ Hastaliklari Anabilim Dali,
Gastroenterohepatoloji Bilim Dall

Giris: TACI proteininin eksikligi, genellikle antikor tGretim ve fonksiyon bozuklugu ile
seyreden, CVID fenotipine yol acan heterojen bir hastaliktir. Enfeksiyonlara yatkinligin yani
sira inflamasyon, otoimmunite ve malignite ile de iliskilidir. Bagisikhgin dogumsal
kusurlarinda (BDK) gériilen gastrointestinal tutulum, inflamatuar barsak hastaliklari (IBH) ile
karisabilmektedir.

Olgu: 32 yasinda erkek hastaya, 2 yil 6nce non-fistllizan non-sklerozan Crohn teshisiyle
metilprednizolon ve azatiopurin baslanmis. Takibinde azatiopurin kaynakli nétropeni
nedeniyle infliksimaba gecilmis. Infliksimabin 4.dozundan sonra gelisen otoimmiin hemolitik
anemi ve kompleman dustkligu ilag iliskili lupus olarak degerlendirilip vedolizumaba
gecilmis. Remisyon saglanamamasi lizerine tedaviye eklenen takrolimustan kismi yanit
alinmis. 1 yil sonra kolda Crohn’un ekstraintestinal tutulumu olarak dederlendirilen miyofasiit
gelistiginden steroid baslanmis. Ardindan ustekinumab ve mikofenolat-mofetille devam
edilmis ancak yanit ainamamis. WES analizinde TNFRSF13B heterozigot mutasyonu
saptanan hasta tarafimiza yénlendirildi.

Anne babasinin akraba oldugu 6grenildi. Tetkiklerinde immiinoglobulin dizeyleri normal
(IgA:126mg/dl, 1IgG:946mg/dl, IgM:125mg/dl), CD19:%12,1 ve CD4/CD8=1,6(3,5-15,5)
saptandi.

TACI eksikligi iliskili enteropati tanisi konulan hastada; farkli imminstpresif ve biyolojiklerle
yeterli yanit alinamadigindan, istenmeyen ilag etkileri gelistiginden ve steroid azaltildiginda
alevlenme goruldtiginden, takrolimusla birlikte immin-modulatér etkisi nedeniyle 1 gr/kg/21
giin IVIG tedavisi baslandi. IVIG sonrasi ilk haftada sikayetleri belirgin geriledi. Steroid dozu
kademeli azaltiimaya baslandi. Hasta IVIG, takrolimus ve disiik doz steroidle remisyonda
takip edilmektedir.

Sonuc: BDK iligkili enteropati ile IBH'nin gastrointestinal tutulumlar benzerdir. Standart
tedavilere yanitsizlikta hastalar BDK acisindan dederlendirilmelidir. immiinoglobulin
seviyelerinin normal olmasinin ve enfeksiyon éykisunun belirgin olmamasinin BDK'yi
dislamadigi, bazi CVID fenotiplerinin enfeksiyon 6n planda olmadan, otoimmin hastaliklarla
prezente olabilecegi akilda tutulmalidir. BDK iliskili enteropatide immunoglobulin diizey ve
fonksiyonlari normal de olsa, immiin-modulatér olarak IVIG tedavisi diistiniimelidir.

Anahtar Kelimeler: TACI, BDK, enteropati, IBH, IVIG

121



! Klinik
@ Immiinoloji

01 ;A est-

[Abstract:0178] [PS - 058]
Lokosit Adezyon Defekti Tip-3 iki kardes olgu ve Faktor 7a deneyimi

Selcuk Dogan?, Caner Aytekin?
!Mardin Egitim ve Arastirma Hastanesi
2D. Sami Ulus Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi

Lokositlerin damar duvarinin endoteline yapismasindaki defekt sonucu olusan Lokosit
Adezyon Defekti (LAD), nadir goértlen bir hastaliktir. LAD-III, FERMT3 genindeki otozomal
resesif mutasyonlar sonucu sekillenir ve butin B-integrinlerin fonksiyon bozukluguna neden
olur. Klinik olarak LAD-I'e benzer ancak ek olarak mukozal kanamalar ile karakterizedir. Bu
sunumda, LAD-III tanisi alan iki kardes olgumuz sunulmustur.

Olgu 1:

4 yil 9 ayik kiz hasta, dis eti kanamalari ve anemi nedeniyle dederlendirilmistir. Hastanin
beyaz kire (WBC) dederleri siirekli yliksek olup, hematolojik ve imminolojik tetkikler normal
bulunmustur. CD11c testi 16 olarak saptanmistir. IVIG tedavisi uygulanmistir. 2 yasinda
minor travma sonrasi subaraknoid kanama gecirdigi kaydedilmistir. Agiz ici sizinti seklinde
kanamalari olmus, her ay kan transfuzyonu gereksinimi olmustur. Hastanin gébek kordonu
40 gin sonra dismistlr. Anne-baba akraba evliligi yapmistir. Muayenesinde dis eti iltihabi
ve sag skapula lizerinde Ulsere lezyon saptanmistir.

Olgu 2:

38 hafta normal dogumla diinyaya gelen erkek bebek, dogumdan 5 giin sonra akciger
enfeksiyonu nedeniyle yenidogan yodgun bakima alinmistir. 5 aylik iken dis eti kanamalari
baslamis ve sik eritrosit transfuzyonu uygulanmistir. Wiskott-Aldrich sendromu yéntnden
genetik tetkikler normal bulunmustur. IVIG ve profilaktik antibiyoterapi baslanmistir. Min6r
travma sonrasi subaraknoid kanama gecirdigi kaydedilmistir. Muayenesinde dis eti
kanamalari ve enfeksiyon bulgulari saptanmistir. Her iki kardesten genetik analisz génderildi
ve hastalarin molekdler analizinde NM_031471.6(FERMT3)C.514+1G>T mutasyonu saptandi.
LAD-III, tekrarlayan enfeksiyonlar ve defektif trombosit agregasyonu ile karakterize bir klinik
sendromdur. HSCT tek kiratif tedavidir ve antibakteriyel ve antifungal profilaksi ve klratif
tedavinin erken uygulanmasina yardimci olur. Kanmalari kontrol altina Imak igin Faktdr7a
uygulanabilir.

Anahtar Kelimeler: Lokosit Adezyon Defekti, Faktor 7a, omfalit

Olgularin laboratuvar bulgulari
Vakal Vaka 2

ALS 50400 16190
ANS 16130 21870
Hgb 7.5 8

CD3 60 62
CD4 34 33
CD8 25 27
CD19 31 27.2
Cb20 30 27.1
CD16/56 3 4

HLA DR 34 25

IgG (mg/dL) 791 799
IgA (mg/dL) 197 22
IgM (mg/dL) 21 89
IgE (mg/dL) 150 57
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[Abstract:0179] [PS - 059]
Endokrinopatiden Sistemik Tutuluma Giden Yolculuk: Ipex Sendromu

Sibel Girbiiz!, Gil Unli Kilavuz!, Ayse Siileyman!, Bekir Karakaya?!, Gékhan Kigili, Emrullah
Aygiiler?, Yaprak Ece Yola Atalah3, Aysun Buzcu*, Merve Yenice Bal®, Zerrin Onal®, Cevdet
Ozdemir!, Zeynep Ulker Altinel Tamay?

istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiltesi, Cocuk Immiinolojisi ve Aleriji Bilim Dali, Istanbul
2[stanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali

3istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi, Biyiime Gelisme ve Cocuk Endokrinolojisi Bilim
Dali

4Istanbul Universitesi istanbul Tip Fakiiltesi, Yenidogan Yodun Bakim Bilim Dali

5istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiltesi, Cocuk Acil Bilim Dali

6istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji Hepatoloji ve Beslenme
Bilim Dal

Giris: IPEX (immdun disreglilasyon, poliendokrinopati, enteropati, X'e bagli) sendromu, sit
cocuklugu déoneminde baslayan, sistemik otoimmudnitenin gorildigi nadir ve genellikle
dlimciil bir hastaliktir. Immiin regiilatuar T hicre (Treg) fonksiyonundan sorumlu FOXP3
genindeki mutasyonlardan kaynaklanir. Otoimmiun enteropati (kronik ishal), endokrinopati
(neonatal diyabet / tiroidit) ve egzamatéz dermatit klasik Ggllsunu igerir.

Olgu: 2,5 aylk erkek bebek, G3P2A1E2 ( 1. gebelik intrauterin exitus, 2. gebelik neonatal
exitus) saglikli anneden 39 GH da C/S ile 3600 gr agirhginda dogmus. Prenatal donemde asit
ve karin cevresi genisligi ile takip edilmis. Anne, baba arasinda akraba evliligi yok. Bebek
dogum sonrasi solunum sikintisi nedeniyle yenidogan yogun bakimda (YDYB) 6 glin
yatiriimis, hipotiroidi tanisi ile levotiroksin baslanmis. Postnatal 22 gtinlikken tedaviye
direncli konjenital hipotiroidi nedeniyle 22 giin tekrar yenidogan birimine yatirildiginda
sekonder adrenal yetmezlik tanisi ile hidrokortizon baslaniimis.

Ailesi tarafindan dogdugundan beri sulu diskilamalari oldugu ve kilo alamadigi ifade edilen
bebek ishal miktarinin artmasi, uyandirilamama sikayeti ile 2,5 aylikken acile getirildi. Fizik
muayenede turgor ve tonusda azalma, tarti kaybi (vicut agirligi: 3150 gram), yer yer
pullanmalarin gorildigad asin kuru cilt, sach deride seboreik dermatit belirgin bulgular
arasindaydi (Resim1). Kapiller kan sekeri: 455 mg/dL 6lgllen hasta Cocuk Yogun Bakima
yatirildi. Yatisi boyunca 3 kez sepsis atadi gegiren hastanin tim ekzom analizinde FOXP3
geninde patojenik c.1150G>A (p. Ala384Th) varyant saptandi. IPEX tanisi alan hastaya
immuansupresif tedavi, IV immunglobulin replasmani ve antibiyotik tedavileri baslanildi.
Hastanin laboratuvar tetkikleri Tablo 1 de verilmigtir.

Sonug: Endokrinopatisi olan yenidoganlarda diger sistemlerle ilgili klinik bulgulari yakindan
izlenmeli, 6zellikle enteropati ve dermatit bulgulari gelisenlerde IPEX sendromu akilda
tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: ipex, immun disregilasyon, FOXP3

Resiml1

Olgunun cilt bulgulan
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Tablo 1
Hemoglobin

Lokosit
Notrofil
Lenfosit
Eozinofil
Trombosit
Ig A

IgG

IgM

Total IgE
CD3 %
Mutlak deger
CD4 %
Mutlak deger

CD8 %
Mutlak deger

CD19 %

Mutlak deger
CD16/56 %

Mutlak deger
CD4/CDS8 orani

Es zamanli

mutlak lenfosit degeri
EBV PCR

CMV PCR

11,4 g/dL

27,950/pL

5890 /pL

16,900 /uL

2320 /uL

461000/pL
27,5 mg/dL
(N:15-40)

588 mg/dL
(N:384-629)

55,5 mg/dL
(N:91-92)

45,12 1U/mL
(N:<15)

79 (N:50-79)
5743(N:1492-6385)

55 (N:31-57)
3998 (N:909-4523)

23 (N:10-28)
1672 (N:254-2123)

11 (N:10-28)
799 (N:237-2564)

8 (N:1-27)
581 (N:101-1633)

2,39
(N:1,7-2,4)

7270 /uL
(N:2416-9694)

Saptanmadi

3345I1U/mL
Saptandi

Olgunun laboratuvar bulgulari

Glukoz

Instlin

C-peptit

Anti-GAD

Insllin antikoru

Adacik hiicre antikoru

TSH

Serbest T4

Anti-TPO

Anti-TG

Tiroglobulin

Kortizol

Dilslk doz
ACTH testi

Diskida steatokrit

Diski PH

Diskida redliktan
madde

Anti-HIV
AntiHbsAg

Parvo PCR
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344 mg/dL

<1 micU/mL
(N:2,6-24,9)

0,48 ng/mL
(N:1,1-4,4)

53,28IU/mL
(N<17)

12,17 1U/mL
(N:<20)

24,55 U/mL
(N:<28)

916 mIU/L
(N:0,43-16,1)

<1,3pmol/L
(N:10,6-39,8)

118 IU/mL
(N:0-34)

62,5 IU/mL
(N:0-115)

184 ng/mL
(N:3,5-77)

1,66micg/dL
kortizol

0.dk:1,61 micg/dL
60.dk:6,87 micg/dL

%14,7

Eser pozitif

Saptanmadi
65,4 (>10: pozitif)

Saptanmadi
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[Abstract:0182] [SS - 029]
Yaygin Degisken Immun Yetmezlik Hastalarinda Gebelik Ve Emzirme Donemi

Fikriye Kalkan?, Sait Yesillik?, Fevzi Demirel?, Ezgi S6nmez?, Yasemin Akgll Balaban?,
Mustafa Ilker inan3, Ozgiir Kartal?

!Ankara Bilkent Sehir Hastanesi

2Ankara Gillhane Egitim ve Arastirma Hastanesi

3Kltahya Sehir Hastanesi

4Zonguldak Atatlirk Devlet Hastanesi

Amac: Yaygin dedisken immin yetmezlik (CVID) hastasi olan kadinlarin gebelik ve emzirme
streclerini degerlendirerek bu slireclerde karsilasilan zorluklari ve etkilerini incelemektedir.
Yontem: 2016-2024 yillar arasinda Ankara Gllhane Egitim ve Arastirma Hastanesi’‘nde takip
edilen ve en az bir kez gebe kalmis ve CVID tanisi alan 33 kadin hastanin retrospektif bir
anket calismasi olarak gerceklestirilmistir.

Bulgular: Hastalarin ortalama yasi 50,42 olup, ilk gebelik yasi ortalama 24,7’dir. CVID tanisi
hastalarin %24,2’sinde gebelikten 6nce, %75,8’'inde ise gebelikten sonra konulmustur.

33 hastada toplam 94 gebelik dederlendirilmis ve gebeliklerin %69,1'i canli dogum, %27,7’si
erken fetal kayip, %3,2'si ise geg fetal kayipla sonuclanmistir. Erken fetal kayiplarin en
yaygin nedeni spontan disuklerdir. Akraba evliligi olan hastalarda spontan disik orani
anlamli derecede daha yuUksek bulunmustur.

Gebelik 6ncesinde tani almis hastalarin gebelik stresince IVIG tedavisi almasi ile gebelik
sonuglar arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark saptanmamistir. Gebelik sirasinda IVIG
alan hastalarin enfeksiyon gecgirme oranlari, almayanlara gore benzer dlizeydedir.

Gebelik sirasinda %39,4 oraninda enfeksiyon bildirilmis olup, bunlar genellikle Uist solunum
yolu enfeksiyonu seklinde gérulmustlr. Postpartum dénemde enfeksiyon orani %14,9 olarak
saptanmistir.

Dogumlarin %57,4'G vajinal dogum seklinde gergeklesmis olup, ortalama dogum agirligi
3158 gramdir. Yenidoganlarin %6,6'sinda enfeksiyon tespit edilmistir.

Katilimcilarin %86,2’si bebeklerini emzirmistir ve ortalama emzirme siresi 13 aydir. Mastit
orani %10,3 olarak bildirilmistir.

Sonug: Bu galisma, CVID hastalarinin gebelik ve emzirme slreglerinde belirgin bir enfeksiyon
riski tasimadigini ve genel gebelik sonuglarinin, uygun yénetimle basaril bir sekilde
tamamlanabilecegini ortaya koymaktadir.

Ozellikle genetik danismanlik dnemli olup, daha genis capli calismalar gereklidir.

Anahtar Kelimeler: CVID, EMZIRME, GEBELIK

cvid hastalarinda gebelik ve emzirme siireci
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Tablo 1. CVID hastalanmn gebelik degeriendrimesi

Degiskenler o(%) Degiykenler n(%)
Toplam gebe says 13 Erken fgtal kayp 26(27.7)
Ortalama gebelik sayisy, (minomax)  285(1-7) Geg fetal kaywp(oli dogum) 332)
Akraba eviili# var on %27.3) Yenidogan yasayan bebek sayisi 65(69.1)
Ik Gebelikten dnce korundunuz ~ X9.1) lmmun yetmezlik tanis: ve
ma gebelik aras: iligki
Gebelikien dnce tani konuldu 824.2)
Gebelik civannda tam kooulda 0
1K gebelik zamany(ay): Gebelikien dnce profMaksl tedavisi
Ik yil (<12ay) (56.3) var mu?
Ikinct yal( 12-24 ay arasmnda) (18.8) Antibakteriyval tedavi 2(6.1)
Ugiincii vil(24-16 ay arasimda) (12.5) Antinagal tedava 13.0)
3 vildan sonra (12.%) IVIG tedavisi 824.2)
SCIG tedavisi 0
Tedavisiz 22(66.7)
tedkavisi gorabdu mé 4020 Gebelikten once profilaksl tedavisi
Tip bebek 1(3) alan hastalar:
liag tedavisi 2%6.1) Anibakteriyal wedavi 2(6.1)
Diger wedaviler I(3) Antivigal tedavi 1(3.0)
IVIG tedavisi 824.2)
SCIG tedavisi 0
Tedavisz 22(66.7)
Evlilik sonrast ilk gebeligin 18 Gebdik ssrasinda abman tedavi:
gerpekleyme siiresi(ay) Proflaknh, sobhaekietia tedavi I(3.1)
Profilakul, sotixisal tedsv 0
Profilaktk. antifungal tedavi 0
IVIG todavisi R248)
SCIG tedavisi 0
Tedavisiz 25(78.1)
1K Gebelik vag, (min max) 24.7(17-45)  Hamilelik Surusinda Enfeksivon
Geglrdiniz Mi?
Havar: 16 (48.5)
Fvet: 13(39.4)
Hastanede Yahs Gerektiren Afr
 Eafisivon: 412.1)
Hamilehik Srasinda Hangl
Enfcksyonu Gegirdiniz
USYE: 8(24.2)
ASYE: 49.1)
Astum Arekla Seyreden At Solunum
Yolu Enfeksyon 1(3.0)
Mdrar yolu enfeksivonu: (152 |
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[Abstract:0183] [SS - 030]

EBV Ilgili Lenfoproliferasyon ve GLILD ile Prezente Olan Bir Primer immun
Yetmezlik Olgusunda IFIH1 Mutasyonu: Singleton-Merten Sendromu

Ceyda Tunakan Dalgic!, Eda Aslan!, Ziileyha Galata!, Reyhan Giimuisburun?, Yusuf Ozeke?,
Semih Semerci?, Funda Elmas3, Oguz Resat Sipahi?, Irem Evcili®, Bilgi Giingér®, Ismail Cem
Yilmaz®, Salim Can®, Burak Demirkaya®, Safa Baris®, Fatma Omiir Ardeniz!

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, I¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immunoloji Ve Alerji
Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, I¢c Hastaliklari Ana Bilim Dali

3Ege Universitesi Tip Fakiltesi Hastanesi, G6giis Hastaliklari Ana Bilim Dali

“Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Enfeksiyon Hastaliklari ve Klinik Mikrobiyoloji
Anabilim Dal

5izmir Biyotip ve Genom Merkezi

®Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Immiinoloji Alerji Bilim Dali

Giris:

Singleton-Merten sendromu tip 1 (SGMRT1),IFIH1 genindeki varyasyonlardan kaynaklanan
nadir bir hastaliktir.Damar kalsifikasyonlari,dis anomalileri,kemik defektleriyle
karakterizedir.Belirgin genotip-fenotip korelasyonu gézlenmez.Klinikte lupus benzeri
hastalik,otoimmin hepatit,hipotiroidiyle iliskilidir.Literatiirde SGMRT1 vakalarinda dogumsal
badisiklik yetmezligi (IEI) bildirilmemistir.GLILD ve polimorfik lenfoplasmositer interstisyel
akciger hastaligi ile prezente olan,EBV ve CMV enfeksiyonlarina yatkinlik ile seyreden ilk
IFIH1 mutasyonu olgusunu sunmaktayiz.

Olgu:

Hipotiroidisi olan 36 yas kadin,BioNTech asisi sonrasi ITP gelistirmis,sistemik kortikosteroid
ile 1 ay tedavi edilmis, kir olmus.2022'de plevral efiizyon ile prezente olan bakteriyel
enfeksiyon gelistirmis,PET-BT'de servikal,inguinal,torakoabdominalde maligniteyle uyumlu
LAP,splenomegali saptanmasi izerine uygulanan LAP biyopsileri ve Ust/alt GIS taramalarinda
malignite saptanmamis.Adustos 2024'de plevral eflizyon,mediastinel LAP tetkiki icin gdgils
hastaliklar serviste yatirilmis.Tekiklerinde panhipogamaglobulinemi (Tablo-1) saptanmasi
Uzerine immaunolojiye danisildi, IEI tanisiyla 21 glnde bir 50 gram IVIG tedavisi
baslandi.Periferik kanda EBV DNA yliksek (Tablo-2) saptanmasi lizerine akciger parankim
biyopsi yapildi,immun yetmezlik zemininde gelismis polimorfik lenfoproliferatif hastalik
saptandi.Immiin boyamada IgM-lambda,EBER pozitif bulundu.Kemik iligi
biyopsisi;Normoseliler,bronkoalveolaer lavaj;benign sitoloji saptandi.BAL'da CMV-DNA
pozitifligiyle gansiklovir uygulandi.Tedaviyle interstisyel pnédmoni ve EBV viremisi regrese
oldu (Tablo-2).2.kez CMV pnémonisi,EBV viremisiyle yatirildi,valgansiklovir baslandi, IVIG
tedavisi 2 haftada bir 50 gram (1 gr/kg saglik bakanh§indan onayla)uygulandi.interstisyel
pnémoni ve septisemi tablosundayken kan kudltirinde Bacillus altitudinis Gremesiyle
meropenem 14/gin baslandi.Genetik dederlendirmede IFIH1 geninde Singelton Merten
sendromuyla iligkili patojenik mutasyon saptandi.Fonksiyon analizinde IL-10 dizeyi
distkti.Interferonopati grubu IEI diisiinilerek JAK inhibitérii tedavisi acisindan
interferon(IFN) gen ekspresyonu/imzasi ¢alisildi.IFN8 ile indiklenen ISG15 ekspresyonunun
ylksek oldugu,in vitro ruxolitinib tedavisinin protein ISGylation paterninde etkisi olmadigi
gorialdi.Hicrelerin stimilasyon olmadan STAT1 fosforilasyonu gosterdigi saptanarak JAK-
STAT inhibitért planlandi.

Tartisma-Sonug:

IFIH1 fonksiyon kazanimi,de-novo mutasyonlarla olusabilecegdi gibi AD aktarilan genetik
varyasyondur.Kanda interferon imzasi testi,varyantlarinin yorumlanmasinda yararh bir
biyobelirtegtir.

Anahtar Kelimeler: EBV viremisi, Interferonapati, Singleton-Merten Sendromu
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Tablo-1:0lgunun Tanida Serum Immunglobulin ve Flow Sitometri Sonuglari

Immunoglobulin | Agustos 2024 Referans
(mg/dl) (mg/dL)
IsG <300 650-1600
IgA <50 40-350
IsM <38 50-300
Lenfosit Subtip Eylil 2024 Referans
(T.Lenfosit:560/mm?)
% Mutlak % / Mutlak
CD3+ 87 1209 %55-83/ 700-2100
CD19+ 6 83 %6-19/ 100-500
CD4+ 49 681 %28-57/300-1400
CD8+ 32 444 %10-39/ 200-900
CD16+56+ 5.8 80 %7-31/ 90-600

Tablo-2: EBV-DNA ve CMV-DNA Kan diizeyi Sonuglan
EBV DNA (Kopya/mL) CMV DNA (IU/mL)

11.09.2024 3018 <30
18.09.2024 6976 -

(BAL ‘da pozitif)
Gansiklovir basglandi

07.10.2024 595 -
11.10.2024 775 -
14.10.2024 208 -
17.10.2024 - -
23.10.2024 - -
22.11.2024 1603 -
18.12.2024 1807 -
27.12.2024 8871 -
30.12.2024 15678 -

(BAL ‘da zayIf pozitif)
Valgansiklovir 900 mg/g po baslandi

23.09.2024 3440

03.01.2025 5562

09.01.2025 4398 -
13.01.2025 2119 -
17.01.2025 1245 -
31.01.2025 820 -
03.02.2025 O -
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[Abstract:0185] [SS - 032]
Yetiskin MHC Sinif 1 Eksikliklerinde Sadece Nekrotizan Graniilomlar Degil
Bakteriyel ve Mikobakteriyel Enfeksiyonlar da Ilk Bulgu Olabilir

Eda Aslan!, Ceyda Tunakan Dalgic!, Reyhan Giimiisburun?, Ziileyha Galata!, Yusuf Ozeke!?,
Meryem Demir?, Funda Elmas?3, Meltem Tasbakan?, Hiseyin Aytac Erdem?*, Zehra Sule
Haskologlu®, irem Evcili®, Bilgi Giingére, Dicle Caliskan®, Fatma Omiir Ardeniz!

'Ege Universitesi Tip Fakdltesi, Ig Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immunoloji Ve Alerji Bilim Dali,
Izmir

2Kartal Dr. Litfi Kirdar Sehir Hastanesi

3Ege Universitesi Tip Fakiltesi, G6giis Hastaliklari Ana Bilim Dali

“Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Enfeksiyon Hastaliklari Anabilim Dali

SAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Immiinoloji Alerji Bilim Dali

6Izmir Biyotip ve Genom Merkezi

Giris:

MHC sinif T eksikligi,OR kaltilan, TAP1/TAP2 defektinden kaynaklanan nadir primer immin
yetmezliklerdir(IEI).Yaygin sorunlar tekrarlayan enfeksiyonlar ve kronik akciger
hastaliklaridir.immiuinoglobulin diizeyleri normal olsa da,asilara antikor yaniti,lenfosit
fonksiyonlari kusurlu olabilir.Trkiye'deki eriskin immiinoloji merkezimizde takip ettigimiz
MHC sinif I eksikligi olgularinin ilk kapsamli klinik,demografik,genetik ve laboratuvar
sonuglarini sunuyoruz.

Olgu-1

34 yasindaki erkek hasta,tekrarlayan pnémoni ve oral llser sikayetiyle basvurdu.Oncesinde
grantloma annulare(22 yas),bronsektazi(24 yas) gecirdi.Kalkaneusta osteomiyelit,cilt
biyopsisinde granltlomatéz inflamasyon saptandi.

Olgu-2

Olgu 1'in 24 yasindaki erkek kardesi,tekrarlayan oral Ulserler ile basvurdu.

Olgu-3:

40 yasinda kadin hasta,tedaviye direncli otit,sintzit,bronsit éykisu mevcut.27 yasinda
bronsiektazi tanisi aldi.34 yasinda yapilan deri biyopsisinde sitotoksik T hicresi baskin reaktif
infiltrasyon ile grantlomatdz inflamasyon saptandi.

Olgu-4:

32 yasinda kadin hasta,cocuklugundan itibaren viral enfeksiyon 6ykisl mevcut.16 yasinda
kutan6z tuberkiloz(tbc) tanisi almig,anti-tbc tedavi verilmis.40 yasinda enfeksiyoz
komplikasyonlar nedeniyle vefat etmistir.

Olgu-5:

Olgu 4'Un kardesi 32 yasindaki erkek hasta,citte folikiler lezyonlar ile basvurdu.

Olgu-6:

24 yasinda kadin hasta 12 yildir Ulsere deri lezyonlariyla basvurdu.15 yasinda granilomatoz
dermatit nedeniyle anti-tbc tedavisi almis.HLA-ABC ekspresyonu dusik saptandi.

Bulgular:

B2m defekti olan Olgu 4-5te globulin,albliimin beraber distk iken(alb:1.9;2.5),dider
olgularda enfeksiyonlarla presentasyona ragmen Ig seviyelerinin normal olmasi carpici bir
bulguydu.Tekrarlayan enfeksiyonlar sebebiyle antibiyotik profilaksisi yaninda IgRT
uygulandi(Tablo-1).Ayrica 4 olgumuzda lenfosit subtip analizinde NK hicrelerin disukligi
goruldi(Tablo-2).0lgu 1-2-6'da B hiicre analizinde IgM memory ve switched memory
hicreleri dlistk,0Olgu 1-2-6'da naive B hucreleri yuksek saptandi.

Tartisma-Sonug:

Literatlirde MHC Sinif I defekti tanili eriskin olgularla ilgili yeterli veri olmadigindan,bu zorlu
vakalarin tanisinda dermatoloji,enfeksiyon hastaliklari,immunoloji uzmanlarinin isbirligi ve
farkindalik gok 6nemlidir.MHC Class I eksikligi,immunoglobulin dizeyleri normal,kronik
granltlomatdéz deri lezyonlar olan olgularda distndlmelidir.

Anahtar Kelimeler: MHC Sinif I Eksikligi, Nekrotizan Graniilom, TAP Mutasyonu
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Tablo-1:MHC Sinif 1 Eksikligi Olan Hastalarin Demografik,Genetik ve Klinik
Ozellikleri
| Olgu | Mutasyon Cinsiyet | Semptom Tam Akraba | Klinik Ek hastabklar Tedaw
yagiyil) yasilyil) [ eviiligi
1 Homeozigot TAP1 E 22 28 + Osteomiyelit | Krs,Be Ivig,Ab
c.856C>T Ulsere cilt Ozafagus ve Topikal tx
(p.Arg286Ter) lezyonu Kolonda Ulser
Osteopeni
2 Homozigot TAP1 E Asemptomatik | 18 * Asemptomatik | Krs Ivig
c.858C>T(p.Arg286 Nazal polip
Ter) Op
3 Homozigot TAP2 K 16 29 + Pnémoni Uveit Ivig, plaguanil
(Gly525AspfsTer3s) Ulsere cilt Hidrosefali Topikal tx,Ab
frameshift mutasyon lazyonu Be
Granulamotoz
citt ulserleri
4 B:-mgen Intron |, K 9 32 * Ulsere cllt Lupus Vulgarls | Ivig,Ab
1. Nukleotit (IVS1.1 lezyonu AdrenalAdenom
G>T) Homozigot Osteopeni
mutasyon Uveit,Be
5 Bz-m gen Intron |, E 19 19 + Folikiiler cilt Nasal septum | Ivig,Ab
1.nukleotit (IVS1.1 lezyonu deviasyonu
G>T) Homozigot ishal Granulamatoz
mutasyon Dermatit
Be
8 Beklemede K 14 24 + Ulsere cilt Osteopeni Ivig,Topikal tx
lezyonu

Be: Bronsiektazi , Krs: Krenik Rinosindzit, Op: Osteoporoz, B2-m:Beta2 microglobulin IVIG: Intravendz immunoglobulin,
Ab:Antibiyotik, Tx:Tedavi
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MHC Sinif 1 Eksikligi Olan Hastalarin Laboratuvar Sonuglari
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[Abstract:0186] [SS - 033] .
Selektif ve Parsiyel IgA Eksikligi Olan Cocuk Hastalarimizin Ozellikleri

Nuran Ozgiftci Ertudral, Cebbar Yildinmgakar, Mustafa Beykan Istanbullu, Ebru Arik Yilmaz
Pamukkale Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Denizli

GIRIS

Selektif IgA eksikligi (sIgAE) toplumda en sik goriilen primer immun yetmezliktir. Parsiyel
IgA eksikligi (pIgAE) ile ilgili veriler ise sinirhdir. Calismamizda, sIgAE ve pIgAE tanili
hastalarimizin 6zelliklerini karsilastirdik.

GEREC-YONTEM

Mart 2017- Ocak 2025 tarihleri arasinda klinigimizde sIgAE ve pIgAE tanisi konulan
cocuklarin 6zellikleri degerlendirildi. Serum IgG ve IgM dlizeyleri yasa gore normal olan >=4
yas hastalarda serum IgA dlzeyi en az 2 farkh dlcimde yasa gbére <-2SD olanlar pIgAE; <7
mg/dl olanlar sIgAE olarak tanimlandi.

BULGULAR

Toplam 80 hastanin (%52,5 kiz), 41'i (%51,3) sIgAE; 39'u (%48,8) pIgAE’ydi. Basvuru yasi
ortanca 7 yas (ceyreklerarasi aralik 5,3-11,4) olup gruplar arasi benzerdi. Ellibes (%68,8)
hasta sik enfeksiyon nedeniyle, 13'U (%16,3) rutin tetkikleri sirasinda, 12’si (%15) baska
nedenlerle tetkik edilirken tani almisti. Semptomatik hasta orani ve semptom baglama yasi
gruplar arasinda benzerdi. Semptomatik hastalarin 50'sinde (%62,5) sik USYE vardi. Otit
sikhgi, sIgAE'de pIgAE'ye gore belirgin olarak yiksekti (sirasiyla %24,4 ve %5,1, p=0,026).
Hastalarin 20'sinde (%25) sik ASYE olup sikligi gruplar arasi benzerdi. Agir bakteriyel
enfeksiyon higbirinde yoktu. Olgularin 41’inde (%51,3) en az bir alerjik hastalik olup alerjk
rinit sSIGAE grubunda pIgAE grubuna goére daha sikti (sirasiyla %29,3 ve %10,3; p=0,050).
Hastalarin 5’inde (%6,3) otoimmiin hastalik olup sikhigi her iki grupta benzerdi. Profilaktik
antibiyotik kullanim orani gruplar arasi benzerdi (tim hastalarin %30'u).

SONUC

Sonuglarimiz merkezimizde sIgAE veya pIgAE tanisi konulan her 10 hastadan 8’inin
semptomatik oldugunu; otit sikliginin sIgAE grubunda daha fazla goruldtgi, neredeyse her
iki hastadan birine en az bir alerjik hastalik eslik ettigini; alerjik rinitin sIgAE’da belirgin
olarak daha fazla oldugunu géstermistir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, immin yetmezlik, parsiyel IgA eksikligi, selektif IgA eksikligi
[Abstract:0187] [PS - 060] ~ .
Herpetik Lezyonlarla Basvuran STK4 Eksikligi: Aile Oykiisiiniin Onemi

Dilruba Zeynep Demircioglu!, Mehmet Yavuz Ozbey?!, Nejdet Karabey?!, Gékhan Ozel*, U§ur
Tokdemir!, Serhat Yildinm!, Mahmut Selman Yildirrm?2, Siikrii Nail Giiner?, Ismail Reisli?,
Sevgi Keles!

INecmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya
2Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Konya

Giris: Serin/treonin kinaz 4 (STK4) veya memeli steril 20 benzeri protein kinaz 1, hlcre
blylumesini ve apoptozu kontrol eden sitoplazmik bir proteindir. T hlicrelerinin kritik bir
diuzenleyicisidir. Eksikliginde hastalar klinik olarak viral cilt enfeksiyonlari ve bakteriyel
enfeksiyonlar, atopik dermatit, otoimmunite, lenfoproliferasyon, lenfopeni (6zellikle CD4
lenfopeni) ve aralikh nétropeni ile gelebilir. Tedavide profilaktik antimikrobiyal ajanlar,
immunoglobulinler ve hematopoetik kdk hiicre nakli yer almaktadir. Burada klinigimize
basvuran herpetik lezyonlar ile gelip aile 6ykUsu ile genetik olarak erken tani alan bir STK4
eksikligi olgusu sunuldu.

132



! Klinik
@ Immiinoloji

01 ;A est-

Olgu: 4 yasindaki kiz hasta, klinigimize sag kolunda herpetik lezyonlarla basvurdu. Hastanin
sik hastalanmasi ve hastaneye yatis dyklsUu yoktu. Ebeveyni teyze cocuklariydi. Hastanin
agabeyine (agabeyin basvuru sikayeti dudakta ve yanakta tekrarlayan uguklardi) klinigimizde
3 ay 6nce STK4 eksikligi tanisi konulmustu. Fizik muayenesinde sag kolda olan herpetik cilt
lezyonlari harig ek patoloji yoktu. Hastanin imminolojik tetkiklerinde hafif lenfopeni (1300
uL) saptandi. Periferik lenfosit alt gruplari ve immunoglobulin dederleri normaldi. Hastada
genetik analiz ile, agabeyinde de daha 6nce saptanmis olan, STK4 ( c. 349 C >T) geninde
heterozigot mutasyon gosterildi. Hastaya kemik iligi nakli igin donér taramasi baslatildi.
Sonug: Viral cilt lezyonlar ve lenfopeni ile klinige basvuran hastalarda STK4 eksikligi akla
gelmelidir. Ozellikle aile éykiisiiniin ayrintili bir sekilde alinmasi hastalara erken tani
koymada oldukga 6nemlidir. Genetik panelde STK4 gen analizinin olup olmadigi mutlaka
kontrol edilmelidir. STK4 gen mutasyonu saptanan hastalar kék hicre nakli agisindan
degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: lenfopeni, STK4 eksikligi, viral cilt enfeksiyonu

[Abstract:0188] [PS - 061] .
Kemik Iligi Yetmezliginden Vaskiilite: Bir Immiin Yetmezlik Olgusu

Mehmet Yavuz Ozbey!, Nejdet Karabey!, Gokhan Ozel*, Ugur Tokdemir?, Serhat Yildirm?,
Zeynep Dilruba Demircioglu!, Mahmut Selman Yildirim?, Stkri Nail Glner?!, Ismail Reislit,
Sevgi Keles! i _

!Konya Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakultesi,Cocuk Alerji ve Immuinoloji Bilim Dali,
Konya

2Konya Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya

Girig:

Adenozin deaminaz tip 2 eksikligi, CECR 1 geni olarak adlandirilan ADA2'deki fonksiyon kaybi
mutasyonlarindan kaynaklanan otozomal resesif bir hastaliktir. Hastalar ates, poliarteritis
nodosa, immin yetmezlik, stroke, gesitli vaskilit ve kemik iligi yetmezlik tablolari ile
basvurabilir. Lenfadenopati ve kemik iligi yetmezlik tablosu ile gelip genetik olarak ADA2
eksikligi tanisi alan bir olgu sunuyoruz.

Olgu:

17 yasinda erkek hasta, 7 yasindayken lenfadenopati sebebiyle basvurusunda nétropeni,
trombositopeni ve splenamegali (5 cm) saptanmasi lGzerine klinigimize yénlendirilmis.
Hastanin 7 yasina kadar sik hastalanma ve hastane yatisi olmadigi 6grenildi. Birinci derece
kuzen evliligi yapmis olan anne - babanin 3. yasayan cocugu olarak dogdugu ve annenin bir
kardesinin nedeni bilinmeyen bir sebeple 6ldigu 6grenildi. Fizik muayenesinde servikal
lenfadenopati ile birlikte hepatomegali (2 cm) ve splenomegalisi (5 cm) olan hastanin
tetkiklerinde belirgin nétropeni ve aralikhi trombositopeni saptandi. Bu dénemde bakilan
immunglobulin diizeyleri ve periferik kanda lenfosit alt grup analizleri normaldi. Kemik iligi
aspirasyonunda malignite saptanmadi. Hastanin izleminde CD3+CD4+, CD19+,
CD19+/CD27+/1gD- hiicrelerinde diisiklik gelisti. Hastanin bakilan genetik PIY panelinde
herhangi bir patolojiye rastlanmadi. Hasta izlemde 1 kez akut pankreatit ve 2 kez
trombositopeni olmadan Henoch-Schénlein Purpurasi(HSP) atagi gegirdi. Son HSP atadi
sonrasinda hastaya otoinflamtuar hastaliklari iceren heredity paneli(NGS) gonderildi. Hastaya
CECR1 geninde homozigot mutasyon saptanarak ADA2 eksikligi tanisi koyuldu.

Sonug:

Kemik iligi yetmezlik bulgulari, otoimmdnite ve vaskdlit gibi klinik bulgular ile basvuran
hastalarda ADA2 mutasyonu akla gelmelidir. Hastalar ilk bagvuruda belirgin immun yetmezlik
profili sergilemeyebilir. Uzun dénem takip hastalarin tani almasinda oldukca énemlidir.
Immun yetmezlik arastirilan genetik panellerde ADA2 mutasyonunun olmasi ¢ok dnemli olup,
bu panellere girmesi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: ADA2, Immiin yetmezlik, Kemik iligi yetmezligi, Vaskdlit
133



! Klinik
@ Immiinoloji

01 ;A est-

[Abstract:0189] [PS - 062] ]
Multisistemik Genetik Sendromlarin Degisken Immiinolojik Bulgulari

Gulcin Kaymakodlu, Figen Celebi Celik, Soner Glinder, Aymen Hismiogullari, Nesrin Gllez,
Ferah Genel

S.B.U Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari Ve Cerrahisi E§itim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Alerji ve Imminoloji Bilim Dali, Izmir

Giris-Amac: Sendromik kombine immiin yetmezlikler (SKIY), dodustan gelen badisiklik
kusurlarinin heterojen bir grubudur. Son yillarda genetik bozukluklarin molekdtler tani
olanaklari bu konudaki gelismelerle artmistir. Uluslararasi Immiinoloji Topluluklari Birligi
(IUIS) siniflandirmasina dahil olan SKIY’ ler disindaki multisistemik genetik sendromlarda da
immunolojik defektler bildirilmis fakat yeterince tanimlanmamistir. Bu bildiride IUIS
sinflamasina dahil edilmeyen genetik sendromlu hastalarimizin immdunolojik ézelliklerini
sunmay! amacladik.

Materyal-Metod: Saglik Bilimleri Universitesi Izmir Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve
Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Immiinoloji kliniginde Ocak 2004- Ocak 2025
tarihleri arasinda takipli, sendromik 6zellikleri olan, IUIS siniflamasina dahil edilmeyen
genetik sendrom tanili 0-18 yas arasi hastalar retrospektif olarak dederlendirildi.

Bulgular: Toplam 108 hasta calismaya dahil edildi. Hastalarin %54,6(n=59) erkek,
%45,4(49) kiz, median yasi 10 (0-25) yil idi. Genetik tanilar siklik sirasina gére Down S.
%82,4(89), Noonan (3), Klippel Feil S.(2) olup diger 14'G birer hasta ile temsil edilmekteydi.
En sik basvuru nedenleri %53,7 sik enfeksiyon, %21,3 Iimmiinglobulin disukligiydd.
Hastalarin soygegmisinde akrabalik %13,8, ailede immun yetmezlik %2,7 oranindaydi. Klinik
bulgularda otoimmoinite %62,9, tekrarlayan enfeksiyon %49, lenfoproliferasyon %a4,6,
malignite %1,8 oraninda géruldu. Ayrica kardiyak bulgular %62,9, endokrin bulgular %62,9,
hematolojik bulgular %28,7, nérolojik bulgular %17,5 oraninda izlendi. IgG dusikligu
%41,6, IgA disukligld %26,8, IgM disukligld %53,7 saptandi. Lenfosit panelinde T
lenfopeni %51,8 veya B lenfopeni %49 mevcuttu. Hastalarin %23,1'inde Anti-Hbs, %25‘inde
Anti tetanus negatif idi. Hastalarin %25’ine izlemde immun globullin replasman tedavisi,
%62,9'ine antibiyotik profilaksisi uygulanmisti.

Sonug: Ozellikle tekrarlayan/siddetli/firsatci enfeksiyonlar, otoinflamasyon veya
lenfoproliferasyon ile bagvuran sendromik 6zelliklere sahip hastalarda immunolojik
degerlendirme yapilmahdir.

Anahtar Kelimeler: Genetik Sendrom, Dismorfizm, Immiin yetmezlik
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[Abstract:0191] [PS - 063] .
Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik (CVID) Tanilh Hastada Infliksimab Kullanimina
Bagh Sitomegaloviriis (CMV) Retiniti Gelisimi

Emrah Harman, Fatih Colkesen, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakdltesi,I¢ Hastaliklari Anabilim Dali,Immunoloji ve
Alerji Hastaliklari Bilim Dal,Konya

Giris

Yaygin dedisken immin yetmezlik (CVID), hipogammaglobulinemi, tekrarlayan
enfeksiyonlar, otoimmun hastaliklar ve maligniteler ile karakterize, heterojen bir primer
immin yetmezlik sendromudur. CVID hastalarinin %20-60’inda gastrointestinal sistem (GIS)
komplikasyonlari gériilmekte olup, inflamatuvar bagirsak hastaliklari (IBH) da bu
durumlardan birisidir. Anti-TNF tedaviler, IBH tedavisinde yaygin olarak kullaniimaktadir.
Ancak Anti-TNF ajanlarinin kullanimi, imminosupresyona yol acarak firsatci enfeksiyon
riskini artirmaktadir. Bu olgu sunumunda, CVID tanih bir hastada anti-TNF tedavisi
sonrasinda gelisen sitomegaloviris (CMV) retiniti ele alinmaktadir.

Olgu Sunumu

Yirmi sekiz yasindaki erkek hasta, 2018 yilinda CVID tanisi almis ve intraven6z
immunoglobulin (IVIG) replasman tedavisine baslanmistir. Haziran 2024'ten itibaren ginde
8-10 kez sulu ve aralikll hematokezya ile seyreden diyare sikayeti gelisen hastaya yapilan
kolonoskopi ve histopatoloji sonucunda gastroenteroloji tarafindan Crohn hastaligi olarak
degerlendirilerek infliksimab tedavisine baslanmistir. Hastaya (¢ doz infliksimab
uygulandiktan sonra gérme bulanikhgi sikayeti ortaya gikmis, yapilan degerlendirmede
periferik kanda CMV DNA dizeyi 110.000 kopya/ml olarak tespit edilmistir. G6z ici sivisinda
CMV varliginin saptanmasi lGzerine hastaya gz hastaliklari b6limi tarafindan CMV retiniti
tanisi konulmustur. (Resim 1) Tedavi surecinde hastaya intravendz 5 mg/kg gansiklovir ve
intravitreal gansiklovir enjeksiyonu uygulanmistir. Uygulanan antiviral tedavi sonrasi
hastanin semptomlarinda belirgin dizelme gézlenmistir.

Tartisma ve Sonug

CVID ve diger primer immiin yetmezlik vakalarinda kullanilan immin supresif ajanlara
sekonder gelisen firsatgl enfeksiyonlar ciddi klinik tablolara yol acabilmektedir. Anti-TNF
ajanlar, CD4* T hucre aracih immun yaniti zayiflatarak sitomegalovirus, Cryptosporidium
parvum ve Giardia lamblia gibi firsat¢i patojenlere karsi duyarliligi artirmaktadir. Bu olgu,
CVID hastalarinda anti-TNF tedavisinin dikkatli bir sekilde uygulanmasi gerektigini ve firsatgci
enfeksiyonlarin erken tani ve yénetiminin hayati 6nem tasidigini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: CMV, retinit, infliksimab

Resim 1

Oklar retinal hemoraji ve kabarik-beyaz eksudalari géstermektedir
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[Abstract:0194] [PS - 064]
Enfeksiyon sonrasinda DHR123 testini tekrarlamak gerekir mi?

Nejdet Karabey, Mehmet Yavuz Ozbey, Gokhan Ozel, Ugur Tokdemir, Serhat Yildirim,
Zeynep Dilruba Dem.ircioélu, Aysegul Zamani, Sukrd Nail Guner, Sevgi Keles, Ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi/KONYA

GIRIS

Kronik grantlomatéz hastalik (KGH), yetersiz nikotinamid adenin dintkletoidfosfat (NADPH)
oksidaz aktivitesi nedeniyle tekrarlayan bakteriyel ve fungal enfeksiyonlarla karakterize
primer immun yetmezliktir. KGH tanisinda; DHR123 testinde forbol miristatasetat (PMA)
uyarimindan sonra noétrofilde olusan uyarim miktari akan hucre 6lger ile élgllir. Bu testin
enfeksiyonlar ve ilaglardan etkilenebilecegi akilda tutulmaldir.

OLGU

Bes aylik erkek bebek, klinigimize gegirilmis agir pndmoni, biilléz amfizem ve pnémotoraks
nedeniyle immun yetmezlik arastirilmasi icin génderilmisti. Yaklasik 2 ay entlibe olarak takip
edilmisti. Hastanin 2 aylik olana kadar sikayeti olmamisti. Hastamiz, kuzen olan anne
babanin ilk gocuklariydi. Hastanin yapilan tetkiklerinde immunoglobllinler ve periferik kan
lenfosit alt gruplari normal olarak saptandi. Belirgin transaminaz ylksekligi mevcuttu.
Hastanin bakilan DHR123: 8,7(SI) olarak dustk saptandi. Hastanin alinan DHR123
kontrollerinde dluslUklik saptaninca hasta KGH? 6n tanisiyla takibe alindi. Hastanin izlemden
2 ay sonra bakilan kontrol DHR testi normal sinirlarda saptandi. Genetik sonucunda KGH’a ait
mutasyon saptanmadi. Cocuk Gastaroenterolojinin dnerisi ile sebat eden transaminaz
ylUksekligi icin hastaya karaciger biyopsisi yapildi. Hasta, biyopsi sonucunda konjenital
hepatik fibrozis tanisi aldi.

SONUGC

KGH'nin tanisi kusurlu oksidatif patlamanin gdésterilmesine dayanmaktadir. Akan hicre dlger
ile kantitatif DHR123 testi, KGH icin glinimuzin en dogru tani testidir. KGH dlstnilen
hastalarda DHR123 testi; ilagc kullanimlari, bazi hastaliklar ve sendromlarda dlstk dlizeyde
saptanabilir. Enfeksiyon esnasinda da DHR123 testinin yanlis sonug verebilecedi
unutulmamalidir. Bu nedenle enfeksiyon sonrasinda DHR123 testinin tekrarlanmasi dogru
tani igin 6nemlidir

Anahtar Kelimeler: KGH, DHR123, PMA

Hastamizin goriintiisii ve akciger grafileri

136



Dihidrorodamin123 sonuglarinin kronolojik siralamasi

A)Sonug
8.7

8.2

8.3

8.9
B)Sonug
30.35
34.8
31.5
64.1

Kontrol

97.1 (SI)
88.7 (SI)
83.2 (SI)
90.5 (SI)
Kontrol

85.4 (SI)
93.9 (SI)
70.6 (SI)
97 (SI)

"

A)(Yogun Bakim yatislari ve Hastane yatislari sirasinda) B)(Ayaktan poliklinik izlemi)
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[Abstract:0195] [PS - 065]
Pediatrik hasta grubunda B hiicre onciisii Hematogon tanimlamasi ve
subtiplendirilmesi

Sinan Kiitiik!, Huriye Celikzencir!, Alper Ozcan?, Cagman Tan!, Mustafa Yavuz Kéker!
IErciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, iImmiinoloji Ana Bilim Dali, Kayseri

2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Dahili Tip Bilimleri Blimi Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari
Anabilim Dali Pediatri Hematoloji Kayseri

Giris:

Hematogon, kemik iliginde bulunan ve olgun B hiicrelerine farklilasan B lenfosit dncileridir.
Normal hematopoez slirecinde rol oynayan bu hcreler, 6zellikle pediatrik hastalarda belirgin
olarak izlenmektedir. Akim sitometri analizleri ile hematogonlar, Evre 1, Evre 2 ve Evre 3
olmak Uzere Ug alt gruba ayrilabilmektedir. Bu siniflandirma, hematogonun farklilasma
sureclerini anlamada ve hematolojik malignitelerle ayrimini yapmada kritik 6neme sahiptir.
Hematogonlarin immiunofenotipik 6zellikleri, CD34, TdT, CD10, CD20 ve CD22 gibi belirtegler
kullanilarak tanimlanmaktadir. Evre 1 hematogon, erken olgunlasma evresinde olup CD34 ve
TdT pozitifligi gosterirken, Evre 2 hematogon CD10 ve CD22 ekspresyonu artmaktadir. Evre
3 hematogon, en olgun fenotipe sahip olup CD20 ve CD79a belirgin ekspresyon
godstermektedir.

Bu calismada, hematogonun alt siniflandiriimasi yapilmis ve farkl evrelerdeki antikor
pozitiflikleri analiz edilmesi amaclanmistir.

Yontem:

Calismaya, pediatrik bolgeden alinan 21 kemik iligi 6rnegi dahil edilmistir. Ornekler, CD34,
CD10, CD19, CD20, CD22, TdT, CD45, CD38 ve CD79a antikorlar kullanilarak Beckman
Coulter Navios EX akim sitometri cihazi ile analiz edilmistir. Elde edilen veriler hematogon
Evre 1, Evre 2 ve Evre 3 olarak siniflandiriimistir.

Bulgular:

B hilicre ylzdesi ortalama %12,82, hematogon ytlizdesi ise %7,73 olarak hesaplanmistir.
Evre 1 hematogonlarda CD34 ve TdT pozitifligi korunurken, CD10 parlak ekspresyonu
mevcuttur. Evre 2'de TdT ekspresyonu kaybolmus, CD20 ekspresyonu baslamis ve CD10
seviyesi azalmistir. Evre 3'te CD20 ve CD45 ekspresyonu artarken CD10 dusuk ekspresyon
goOstermistir.

Sonug:

Hematogon alt evreleri arasindaki immunofenotipik hastaliklar, MRD takibinde hematogonu
[6semik blastlardan ayirt etmede kritik rol oynar. Akim sitometri ile yapilan kantitatif
analizler, yanlis pozitif sonuglarin dnlenmesine ve hematolojik malignitelerin ayirici tanisina
katki saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: hematogon, Alt tipler, B hicre 6nclleri
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[Abstract:0196] [SS - 036]
Yaygin degisken immiin yetersizlik hastalarinin toraks bilgisayarli tomografi
bulgulari: Tek merkez deneyimi

Gbzde Duygu isbilir Yasar, Gozde Nezahat Senalp, Seda Altiner, Goksal Keskin
Ankara Universitesi Tip Fakultesi, I¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immunoloji ve Alerji Bilim
Dali, Ankara

Giris: Yaygin degisken immiin yetmezlik (YDIY), dogustan gelen badisiklik hatalarinin en
yaygin semptomatik formudur. YDIY enfeksiyéz ve non-enfeksiydz komplikasyonlarla
seyredebilir, Akciger, komplikasyonlardan etkilenen organlardan biridir. Calismamizda YDIY
hastalarinin toraks bilgisayarli tomografi (BT) bulgularinin degerlendiriimesi amaclanmistir.
Yéntem: Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi immiinoloji-Alerji Bilim Dali'nda YDIY tanisi ile
takip edilen 31 erigskin hastadan hastane veri tabaninda toraks BT sonucu olan 24 hastanin
verileri retrospektif olarak tarandi.

Bulgular: 11'i (%46) kadin olan hastalarin yas ortalamasi 4613, hastalik slresi ortalama
9+7 yildi. 16’sinin (%67) bilinen bir akciger hastaligi yoktu. 4’Ginde (%17) astim, 3’linde
(%13) kronik obstriktif akciger hastaligi, 1’'inde (%3) granilomat6z lenfositik interstisyel
akciger hastaligi tanisi mevcuttu. Hastalarin 3’nde (%13) patolojik bulgu saptanmadi. Noddl
saptanan 19 (%?79) hastanin 13’Undn (%72) noddli<6 mm, 4’Undn (%22) noduld 6-10 mm
arasl ve 1'inin (%6) ise nodult >10 mm dlgtlmuistl. 23 (%94) hastada multipl, 1 (%6)
hastada soliter nodldl mevcuttu. Lenf nodu saptanan 14 hastanin (%58) 8’inde (%57) <10
mm, 5'inde (%36) 10-20 mm arasi ve 1’'inde (%7) >20 mm lenf nodu saptandi. Hastalarin
4'iinde (%17) amfizem, 10'unda (%42) atelektazi, 7'sinde (%29) brons kalinlasmasi, 6’sinda
(%25) tomurcuklanmis agag goriinim, 4'inde (%17) mukus tikaci ve 2'sinde (%8) mozaik
atentiasyon saptandi. Hastalarin 12’sinde (%50) enfeksiydz, 3’sinde (%13) non-enfeksiy6z
komplikasyon saptandi.

Tartisma: Calismamizda en sik saptanan radyolojik bulgu nodildi. Akciger nodullerinin
prevalansi, bir tarama ve tarama disi galisma populasyonunda sirasiyla %17-53 ve %?2-24
olarak bildirilmistir. Calismamizda ise nodiil sikh§i %79 olarak saptandi. YDIY hastalarinda
lenfoma ve solid malignite riskinin artmasi nedeniyle akciger nodillerinin tespiti ve takibi
6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: yaygin degisken immin yetmezlik, akciger, nodil
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[Abstract:0199] [PS - 066]
Dogustan Bagisiklik Kusuru Hastalarinda Endokrinolojik Hastaliklar

Soner Glnder, Aymen Hismiogullari, Gulgin Kaymakodglu, Figen Celebi Celik, Nesrin Gllez,
Ferah Genel
S.B.U Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi

Giris-Amacg: Dogustan badisiklik kusuru (DBK) hastaliklarinda molektler diizeyde cok yakin
iliski icerisinde oldugu endokrin bozukluklar goérilebilmekte olup prognozun iyilestiriimesi igin
erken tani ve uygun tedavi 6nem kazanmaktadir. Calismamizda DBK hastalarina eslik eden
endokrinolojik hastaliklari degerlendirerek sikligini belirlemek ve izlem silirecine etkisini
ortaya koymak amaclanmistir.

Gerec-Yontem: SBU Izmir Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH Cocuk Alerji ve
Immiinoloji Bélimii’nde takip edilen, ESID tani kriterlerine gére DBK tanisi alan ve tanisi
genetik olarak dogrulanan 0-18 yas arasi hastalar retrospektif olarak degerlendirildi.
Bulgular: DBK tanisi konulan 252 hasta icinde endokrinolojik bulgusu olan 62 (%24,6) hasta
saptandi. Endokrinolojik hastaligi olan hastalarin DBK tani yasi ortanca degeri 65 (IQR:21,0-
103,0) ay, endokrinolojik tani yasi 95 (IQR:35,5-132,5) ay olarak belirlendi. Olgularin
%24,2'sinde endokrinolojik bulgularin tani esnasinda veya oncesinde basladigi gorildi ve bu
olgularda DBK tani gecikmesi 10 ay (IQR:4,0-40,0) olarak saptandi. DBK tani gruplari
arasinda endokrinolojik hastalik gortlme sikligi yoninden anlamli farkliik mevcut olup %44,6
ile en yuksek oranda sendromik kombine immun yetmezlik grubunda izlendi. En sik 22q11.2
delesyonu (%29,2) saptandi. Endokrinolojik hastaliklarin dagilimi dederlendirildiginde %24,2
boy kisaligi, %14,5 obezite, %24,2 D vitamini eksikligi, %24,2 hipoparatiroidi, %21
otoimmuin tiroidit, %4,8 puberte bozuklugu ve %3,2 otoimmun diyabet belirlendi. DBK tani
gruplarinda endokrinolojik hastaliklarin dagilimi degerlendirildiginde sendromik kombine
immin yetmezlik hastalarinda hipoparatiroidi gelisme riski diger gruplara gore anlamli
yluksek bulundu (p<0,001).

Sonug: DBK’lu olgularin endokrinolojik hastaliklar yéninden tani ve izlem sirecinde
degerlendirilmesi 6nemlidir. Gelecekte endokrinolojik bulgularin ortaya gikmasinda etkin olan
mekanizmalarin ortaya konmasi tani ve tedavi sirecinin iyilestirilmesinde énemli rol
oynayacaktir.

Anahtar Kelimeler: Dogustan Bagdisiklik Kusurlari, Endokrinolojik Hastaliklar, Di George
Sendromu, 22q11.2 Delesyonu
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[Abstract:0200] [PS - 067]
Sendromik Kombine Immiin Yetmezliklerin Degisken Yiizleri

Emre Sadlam?, Figen Celebi Celik?, Aymen Hismiogullari?, Soner Ginder?, Giilgin
Kaymakoglu?, Ferah Genel?, Nesrin Gilez?

1SBU Dr.Behcet Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH, Genel Pediatri Klinigi

2SBU Dr.Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Klinigi

Giris: Sendromik kombine immiin yetmezlikler(SKIY), sadece bagisiklik sistemini degil diger
sistemleri de etkilemektedir. Ekstra-immiun klinik 6zellikler degisken olabileceginden, tanisi
zordur. Sendromik 6zellikli hastalarda, tekrarlayan enfeksiyon ve immiuindisreglilasyon
bulgulari mevcutsa primer immiin yetmezlikler(PiY) akla gelmelidir. Calismamizda
klinigimizde takipli SKIY tanili hastalarin klinik ve immunolojik 6zelliklerini tanimlamayi
amacladik.

Gereg-Yontem: SBU Izmir Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH Cocuk Alerji ve
Imminoloji Béliimii‘'nde 1 Ocak 2004-31 Aralik 2023 tarihleri arasinda takip edilen,
Uluslararasi Immunoloji Dernekleri Birligi'nin(IUIS) tani kriterlerine gére SKIY tanili, genetik
tanisi dogrulanan 0-18 yas hastalar retrospektif olarak dederlendirildi.

Bulgular: SKIY tanili 74 hastanin %54,1’i erkekti. En sik (%50) basvuru nedeni dismorfik
bulguydu. Hastalarin %39,2'sinde akraba evlili§i, %25,7’sinde ailede PIY mevcuttu. IUIS
tarafindan tanimlanan SKIY alt gruplarina gére en sik timik defektler(%41,9), sirasiyla
ataksi-telenjiektazi(%?27), hiper IgE(STAT3) (%5,4), Bloom(%4,1), Wiscott-aldrich(%4,1),
PNP eksikligi(%4,1), transkobalamin2 eksikligi(%4,1), Nijmegan-breakage(%?2,7), ARPC1B
defekti(%2,7), Kabuki(%1,4), Wiedemann Steiner(%1,4), ICF(%1,4) sendromu tanilari
saptandi. Basvuru yakinmalar %50 hastada dismorfik bulgular, %22 tekrarlayan enfeksiyon
oykisl, %15 imminolojik parametrelerde bozukluk, %13 invaziv enfeksiyon varligiydi.
Yirmibes hastada(%?33,8) IgG disukligd, 26 hastada(%35,1) IgA duslikligu, 17
hastada(%?23) IgM diusikligu vardi. CD3 lenfopeni 22 hastada(%29,7), CD4 lenfopeni 28
hastada(%?37,8), CD8 lenfopeni 14 hastada(%18,9), CD19 lenfopeni 15 hastada(%?20,7)
goruldi. Asi yanitlari %41,9'unda anti-Hbs, %?75,7'inde anti-tetanus negatifti. Hastalarin
%?79,7'sine immunglobulin replasman tedavisi ve/veya antibiyotik-antifungal profilaksisi,
%9,5’'una hematopoetik kdk hicre nakli uygulandi. Hastalarda %?24,3 invaziv enfeksiyonlar,
%17,6 otoimminite, %8,1 malignite ve %14,8 6lum gorulda.

Sonug: SKIY hastalarinda multisistemik tutulum vardir, genellikle basvuru dismorfik bulgular
nedeniyledir. Tekrarlayan/siddetli/firsatcl enfeksiyonlar, otoinflamasyon veya
lenfoproliferasyon ile bagvuran sendromik 6zelliklere sahip hastalarda immun bozukluklar
distinmek gerekir.

Anahtar Kelimeler: badisiklik, immun yetmezlik, sendrom
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[Abstract:0201] [PS - 068] )
Atopik Hastalarda Gozardi Edilen Primer Immiin Yetmezlik: Selektif Iga Eksikligi

Iclal Hocanh!, Sadan Soyyigit?

1Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi

2Ankara Yildirim Beyazit Universitesi ve Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Immiinoloji ve Alerji
Hastaliklari Klinigi, Ankara

GIRIS: Selektif immiinoglobulin A eksikligi (SIGAE) en sik gériilen primer antikor eksikligidir.
Cesitli calismalar, IgA eksikligi ve alerjinin iliskili oldugunu gostermistir, ¢linkl alerjik
hastaliklar SIgQAE'li bazi hastalarda ilk ve/veya tek klinik bulgu olabilir.

Biz de SIgAEeksikligi tanisi alan iki atopik 0yklli olgumuzu sunmay! amacladik.

OLGU 1; 43 yasinda kadin hasta burun akintisi, hapsirik, burun tikanikligi, kasinti sikayetleri
nedeniyle poliklinigimize basvurdu. Yil boyu devam eden orta-agir intermittan rinit tanisi ile
uyumlu semptomlari olan hastanin 13 ay énce beyin damar anevrizmasi ve pnémoni
nedeniyle hastaneye yatis déykuleri mevcuttu. Pnémoni ve sik antibiyotik kullanim éykusi
nedeniyle immun yetmezlik paneli istendi. Laboratuvar sonuglari tTblo 1 de gdsterilmistir.
IgG2 eksikligi+ SIgAEtanisi konulan hastadan toraks BT, batin ve tiroid USG istendi ve
sonuglar normal sinirlarda izlendi. Servikal bdlgede tespit edilen 14-15 mm’lik LAP’lar icin
takip onerilen hastaya alerjik rinit ve antibiyotik profilaksisi verilerek dtzenli poliklinik
kontroll 6nerildi.

OLGU 2; On yil 6nce urtiker tanisi alan 24 yasindaki erkek hasta, kol ve bacaklarda kasintili
kabarik lezyonlar nedeniyle basvurdu. Lezyonlar trtiker ile uyumlu olan hastanin éykisinde
kronik ishal, agizda aft ve mevsim gegislerinde rinit semptomlari olmasi (zerine immin
yetmezlik ve serum spesifik (sp) IgE dlizeyleri istendi. Laboratuvar sonuglari Tablo 1 de
gOsterilmistir. SIgAE eksikligi tanisi konulan hastanin gekilen posterioranterior akciger grafi
ve batin USG normaldi. Antihistaminik tedavi baglanan hastaya hem rinit ve Urtiker
hastaliklarinin hem de antikor dlzeylerinin takibi igin dizenli araliklarla poliklinik kontrolt
Onerildi.

TARTISMA: Serum IgA dlizeyi yalnizca tekrarlayan infeksiyon durumlarinda degil, alerjik
semptomlarla basvuran hastalarda da degerlendirilmeli ve diizeyi dislk saptananlara dizenli
klinik izlem yapilmalidir.

Anahtar Kelimeler: aleriji, rinit, Grtiker, IgA eksikligi

Tablo 1.0lgularin laboratuvar verileri

Tetkik Olgu 1 Olgu 2
Sonug Sonug
Total protein{gL) 70 90
Tam kan Albiimin(g1) 48 52
Biyokimya Hemoglobin (g/dL) 132 151
Lenfosit (x101) 1.98 1.69
CEF (mgL) 613 ¢ 0.5
IgA <0253 <025§
Total [z 19 202 ¢
IgG1 14 170 ¢
Immiinoglobulin ~ IgG2 116 176
(g/L) IgG3 0.15 044
I=G4 0.10 112
IgE (TU/mL) 215 1192
Sp IsE Der £ (EUL) 0.11 104 ¢
Sp IzE Der p (KU/L) 024 111 ¢
cD19 21 14
CD3 677 04
CD3-CD4 359 337
CD3-CD8 359 208
Alm sitometri CD4/CDE 1.0 113
(%) CD16+CD36 128 237
CD19+CD27-1gD+ 87 ¢ -
CD19+CD27+1zD+ i
CD19+CD27+1gD- 6.2
CD21lowCD38low 6.4 -
Anti Rubeola [sG Pozitif Pozitif
Anti Mumps IsG Pozitif Pozitif
Anti HIV Negatif Negatif
Anti HBs Negatif Pozitif
Anti A 1236 17128
Anti B 1236 -

Imminoglobulin (l2), CRP(C-reaktif protein)
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[Abstract:0202] [PS - 069]
Burkitt Lenfoma ve Tekrarlayan Epstein-Barr Viriis Enfeksiyonlari ile Tani Alan
STK4 Eksikligi Olgusu

idil Akay Haci?, ilke Taskirdi2, Zuhal Onder Sivis3, Neryal Tahta3, Dilek Yiimaz?, Salih
Gozmen®

1izmir Sehir Hastanesi Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Balimui, Izmir

2Izmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Izmir Sehir Hastanesi Cocuk immudinolojisi ve
Alerji Hastaliklari Bolumdi, Izmir

31zmir Sehir Hastanesi Cocuk Hematolojisi ve Onkolojisi Bélimi, Izmir

4Izmir Katip Gelebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Izmir Sehir Hastanesi Cocuk Enfeksiyon
Hastaliklar Bélumu, Izmir

5Izmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakiltesi, Izmir Sehir Hastanesi Cocuk Hematolojisi ve
Onkolojisi Bslim{, izmir

Giris-Amag: Serin treonin kinaz 4 (STK4), MST1 proteinini kodlayan, apopitoz, proliferasyon,
hlcre polaritesi, gbgu ve invazyonu, hlcre iskeletinin yapilandirilmasi, epitel-mezenkimal
gecis, kanser metastazi ve stres yanitinda rol oynayan bir sitoplazmik proteindir.STK4
eksikligi lenfopeni, tekrarlayan enfeksiyonlar, otoimmiunite, Epstein-Barr Virls (EBV) iliskili
lenfoproliferasyon, lenfoma ile karakterize, otozomal resesif gegisli bir kombine primer
immuin yetmezlik tablosudur.Burkitt lenfomma zemininde, tekrarlayan EBV enfeksiyonlari
nedeniyle immin yetmezlik arastirilan olgumuzu, STK4 Eksikliginin EBV iliskili maligniteye
yatkinlik durumunda akla gelmesi amaciyla sunuyoruz.

Olgu: Infantil ddnemde tekrarlayan hisilti ataklari, otitis media, atopik dermatit dykiisii ve
ebeveynleri arasinda kuzen evliligi olan 6 yasinda erkek olgu, Burkitt lenfoma (EBER+ Evre
4) tanisi konularak B-NHL BFM 2004 protokolline uygun kemoterapi ve plazma EBV PCR
ylksek titrede pozitif saptanmasi nedeniyle gansiklovir ile dort kez rituksimab tedavisi
aldi.Kemoterapisi tamamlandiktan alti ay sonra tekrar EBV enfeksiyonu saptanmasi Uzerine
goénderilen primer immun yetmezlik panelinde daha 6nce veri tabanlarinda bildirilmeyen
STK4 c.994C>T (p.Arg332Ter) Homozigot mutasyon saptandi.Laboratuvar bulgularinda
immunglobulin diizeyleri normal, CD4+ T hiicre lenfopenisi, NK distkligu olan,
izohemaglitinin ve Hepatit B asl yaniti yetersiz bulunan olgunun hafiza B hicreleri, CD4
naive T hucreleri, in vitro T hucre proliferasyon yaniti distk saptandi.Duzenli antimikrobiyal
profilaksileri, immuinoglobulin replasmani baslanan hastaya 9/10 tam uyumlu akraba disi
dondérden allojenik kék hlcre nakli yapildi.Su anda nakil sonrasi 6. ayda %100 dondér tipi
kimerizmle hastanin izlemine sorunsuz devam edilmektedir.

Tartisma ve Sonug: Nadir gorilen kombine immin yetmezliklerden biri olan STK4 Eksikliginin
uzun dénem sonuglari ile ilgili bilgiler sinirhdir.Olgumuz yeni tanimlanan mutasyonu ve
literattirde sinirli k6k hlicre nakli uygulanan vakalardan biri olmasi nedeniyle ilgi
uyandirmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Epstein-Barr Virls, hematopoetik kék hlicre nakli, kombine immun
yetmezlik, lenfoma, STK4 Eksikligi
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[Abstract:0203] [PS - 070]
Otozomal resesif PIK3R1 homozigot mutasyonu ve gastrointestinal
komplikasyonlar

Beglm Posul', Cigdem Ertugrul?, Elif Soyak Aytekin?, Saliha Esenboga®, Deniz Cagdas Ayvaz?
'Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Istanbul
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali, Ankara

GIRIS:

Otozomal resesif agamaglobulineminin sik goriilen nedenleri arasinda p adir zincir defekti,
CD79 eksiklikleri bulunmaktadir.Bu olgu sunumunda, nadir gérilen PIK3R1 geninde
homozigot mutasyonu olan agamaglobulinemik bir kiz hastayl sunuyoruz.

Olgu:

Ilk kez tirosepsis, pnédmoni tablosunda 8 aylikken basvuran hasta yogun bakim initesine
yatisi yapilarak izlendi.Oykiisiinden anne-baba akrabaligi oldudu, ikiser kez akut otitis media
ve idrar yolu enfeksiyonu gecirdigi 6grenildi. Muayenede 6n fontanelde ¢okiklik, takipne,
suprasternal gekilmesi vardi. Yapilan immuinolojik degerlendirmesinde tim
immunglobulinler(Ig) distk, CD19 ve B hcre alt gruplarn %0’dI (Tablo
1).Agamaglobulinemik olan hastaya 400 mg/kg/ay Ig, trimetoprim-sllfametoksazol
profilaksileri baslandi. 2.5 yasinda dnce sol dizde, izlemde sag dizde sislik nedeniyle
oligoartikuler javenil idiyopatik artrit tanisi aldi, metotreksat tedavisi baslandi. Tim ekzom
dizileme analizinde PIK3R1 geninde homozigot ¢.837-1G>A splice site (exon 7) mutasyonu
saptandi. 5 yasinda tekrarlayan kanli mukuslu ishal, kolonoskopi bulgulariyla inflamatuar
barsak hastali§i (IBH) tanisiyla infliksimab tedavisi baslandi. izlemde tekrarlayan anal abse
ve fistll, stikturler gelisti. 200 mg/kg/gin dozunda oral Ig 3 gin boyunca verildi. Diski
klltirinde Salmonella grup D Uremesi saptandi. Hastanin akut faz reaktanlarinda yukseklik,
IBH kontrol altina alinamamasi nedeniyle 7.5 yasinda 10 giin ara ile ilki 100 milyon
u(viabilite %93), ikinci doz 110 milyon iu (viabilite %92) olacak sekilde 2 kez mezenkimal
kdk hucre nakli yapildi.Abatacept tedavisi planlandi.

TARTISMA:

PI3K/AKT/mTOR yolagi hastaliklarinin fenotipleri gesitlidir.Aktive edilmis fosfoinozitid 3-kinaz
delta sendromu (APDS), esas olarak enfeksiyonlar, otoimmunite ve lenfoproliferasyon ile
karakterize fonksiyon kazanimi (GOF) ve mTOR yolagi aktivasyonuna neden olur.PIK3R1’deki
nadir otozomal resesif fonksiyon kaybi (LOF) mutasyonlari agamaglobulinemiye neden olur.
Otoimmun/inflamatuvar komplikasyonlar hastalarda bireysellestiriimis tedavi yaklasim
spektrumunu genisletmektedir.

Anahtar Kelimeler: Agamaglobulinemi, Antikor eksiklikleri, PIK3R1 mutasyonu

PI3K/AKT/mTOR yolag:
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Hastanin immiinolojik parametreleri
Hasta dederleri

Tam kan sayimi

Hb (g/dL) 9.6

BK (/mm3) 18.300
MNS (/mm3) 8600

MLS (/mm3) 7600
Trombosit (/mm3) 300.000
Imminoglobulinler (mg/dL)

IgA <6.6

IgG 156

IgM 6.8

Total IgE (kU/L) 88
Lenfosit alt gruplan (%/mutlak sayilar)

CD3 %97/7372
CDh4 %72/5472
CD8 %25/1900
CD16+56 %?2/152
CD19 0/0
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Referans araliklari

11-13.5
6000-17.500
1500-8500
4500-8000
150.000-400.000

7-123
304-1231
32-203

(49-76) (1900-5900)
(31-56) (1400-4300)
(12-24) (500-1700)
(3-15) (160-950)
(14-37) (610-2600)
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[Abstract:0204] [PS - 071] ]
Comel-Netherton Sendromu: Nadir Bir Primer Immiin Yetmezlik Olgusu

Gokhan Ozel', Mehmet Yavuz Ozbey!, Nejdet Karabey!, Ugur Tokdemir!, Serhat Yildinm?,
Dilruba Zeynep Demircioglu?!, Aysegll Zamani?, Sevgi Keles!, Ismail Reislit, Stkri Nail
Glner?

!Necmettin Erbakan Universitesi Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali

2Necmettin Erbakan Universitesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

GIRIS

Netherton sendromu; kornifikasyonun en ciddi bozukluklarindan biri olup dogumdan itibaren
ince pullarla kapli yaygin eritroderma, trichorrhexis invaginata veya "bambu kili" adi verilen
belirli bir sac safti anormalligi ve atopik belirtilerle ortaya gikan SPINK5 genindeki
mutasyonlardan kaynaklanan otozomal resesif bir hastaliktir. Yiksek serum IgE seviyeleri ve
yasamin ilk yillarinda blytume geriligi yaygindir.

OLGU

Iktiyozis nedeni ile takip edilen 2.5 aylik kiz hastanin bakilan tetkiklerinde eozinofil:430 mm3
ve IgE: 870 IU/ml degerlerinde ylkseklik saptanmasi nedeni ile klinigimize sevk edilmisti.
Hastanin dogumdan beri tim ciltte belirgin eritem, pullanma ve kaslarinda belirgin azalma
vardi. Sik hastalanma ve enfeksiyon nedenli hastane yatisi olmayip bir kez hipernatremik
dehidratasyon (Na:166mg/dl) nedeniyle hastane yatisi mevcuttu. Fizik muayenesinde
biylume geriligi dikkat gekiciydi. Tum vicutta belirgin pullanma iceren kasintili polisiklik
eritematdz yamalar mevcuttu. Tetkiklerinde 1gE 870 IU/ml yuksekti. Akim sitometride
CD19%:4,7 ve CD31%:13 degerlerinde dislklik mevcut idi. Eritematéz yamalar, sag
anomalileri ve IgE yiksekligi nedeni Tibbi Genetige konsilte edilen hastanin SPINK5 geninde
homozigot patojenik varyant saptanarak NS tanisi konuldu.

SONUC

Agir eritrodermi, iktiyoz, sag ve kas anormallikleri, IgE yiksekligi gibi klinik ve laboratuvar
bulgulari olan hastalarda NS dusunidlmeli ve genetik analiz planlanmalidir.

Anahtar Kelimeler: Comel-Netherton Sendromu (NS), SPINKS5, Primer Immin Yetmezlik,
Konjenital Iktiyoziform Eritrodermi, Yuksek IgE

[Abstract:0205] [PS - 072]
RIPK1 Mutasyonunun Nadir Bir Yansimasi: Tekrarlayan Ates, Lenfadenopati ve
Apse Olusumu

Godkhan Kigili!, Sibel Giirbiiz!, Bekir Karakaya?!, Gul Unla Kilavuz!, Metin Eser?, Bengisu
Menentoglu3, Nuray Aktay Ayaz3, Ayse Siileyman?!, Cevdet Ozdemir?, Zeynep Ulker Altinel
Tamay!

istanbul Universitesi,Istanbul Tip Fakiltesi,Cocuk Imminolojisi ve Alerji Hastaliklar Bilim
Dali,Istanbul

2istanbul Universitesi,Cocuk Sagligi Enstitiisii,Pediatrik Temel Bilimler Anabilim Dali,istanbul
3istanbul Universitesi,istanbul Tip Fakiiltesi,Cocuk Romatoloji Hastaliklari Bilim Dali,istanbul
4Sadlik Bilimleri Universitesi,Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik,istanbul

Giris ve Amag

Receptor-Interacting Serine/Threonine-Protein Kinase 1 (RIPK1), tum&r nekroz faktérl (TNF)
aracil sinyal yollarinda hicre 6lim mekanizmalari (apoptoz ve nekroptoz) ve inflamasyon
sureclerinin dengelenmesinde rol oynar. NiUkleer faktér-kappa B (NF-kB) ve mitojenle aktive
edilen protein kinaz (MAPK) yolaklarinin aktivasyonunda yer alir ve fonksiyon bozuklugu;
otoinflamatuar sendromlar, immuin yetmezlikler ve lenfoproliferatif hastaliklar gibi genis bir
klinik spektrumla iliskilendirilmistir. Burada tekrarlayan ates, lenfadenopati ve servikal apse
olusumu gdsteren, RIPK1 (c.472G>A, p.Gly158Ser) varyanti belirlenen bir olguyu sunduk.
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Olgu

Bes yas sekiz aylik erkek hasta, dort yasindan beri tekrarlayan ylksek ates, agiz icinde
yaralar, boyunda sislik sikayetleri ile polikliniimize basvurdu. Oykisiinde anne ve babasi
arasinda birinci derece kuzen evliligi, iki halasinda da benzer yakinmalar vardi. Fizik
muayenede boy: 108 cm (%50 p), vicut agirligi: 18 kg (%25-50 p), kalp tepe atimi 90/dk/R
ritmik idi. Bilateral servikal bélgede en blyigu 2 x 1,5 cm boyutunda, yumusak, hareketli ve
agnisiz lenfadenopatiler vardi, dalak kot altinda 1 cm palpabl idi. Diger sistem
muayenelerinde patolojik bir bulgu saptanmadi. Laboratuvar bulgularinda hipokrom
mikrositer anemi, CD4/CD8 oraninda ters donme ve efektdr T hlicre alt gruplarinda azalma
saptandi (Tablo 1). Servikal biyopsi 6rneginde EBV PCR pozitifti, kan kultliriinde Schaalia
odontolyticus Uredi. Genetik analizinde (WES) RIPK1 (c.472G>A p.Gly158Ser) heterozigot
olarak belirlenen hastaya immunglobulin replasman tedavisine baslandi; izlemde tekrarlayan
ates epizodlar azaldi.

Sonug

Tekrarlayan ates ve oral aftlar gibi otoinflamatuar bulgulara lenfoproliferatif strecler eslik
ettiginde RIPK1 mutasyonlari akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: ripkl, otoinflamatuar hastalik, immin yetmezlik

Hastanin laboratuvar degerleri

WBC / mm3 6540 Naif CD4+ (%) 71,7 (35-69)
Hb (gr/dL) 9,1 Efektdr bellek CD4+ (%) 14 (10-30)
Hct (%) 28,4 Santral bellek CD4+ (%) 6,1 (9-25)
Plt /mm3 457000 Exhausted efektdr bellek CD4+ (%) 8 (4-22)
ANS /mm3 1700 RTE (%) 51,8 (38-65)
ALS /mm3 3720 Naif CD8+ (%) 28,8 (23-68)
AES /mm3 210 Efektor bellek CD8+ (%) 5,3 (14-59)
IgA (mg/dL) 105 (56-81) Santral bellek CD8+ (%) 0,1 (4-11)
IgG(mg/dL) 1260 (778-901) Exhausted efektér bellek CD8+ (%) 65,7 (6-30)
IgM(mg/dL) 80 (107-136)) Naif B (%) 68,8 (45-84)
Total IgE IU 3,9 Non-switched B memory (%) 16,3 (3-24)
CD3 (%) 78 (55-86) gwitched B memory (%) 2,4 (6-31)
CD4 (%) 26 (23-48) TCR alfa/beta (%) 79 (68-96)
CD8 (%) 37 (16-46) TCR 20 (4,7-29,6)

gama/delta(%)

CD4- CD8-
CD19 (%) 9 (6-20) 1,1 (0,2-4,5)

TCR alfa/beta+ (%)
CD16/CD56 (%) 12 (4-29) EBV-CMV PCR NEGATIF
CD4/ CD8 orani 0,7 Romatolojik Tetkikler NEGATIF
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[Abstract:0208] [PS - 073]
Siit Cocugunun Gegici Hipogamaglobulinemisi: Yedi yillik deneyimimiz

Mustafa Beykan Istanbullu, Nuran C)zgift_gi Ertugral, Cebbar Yildinmgcakar, Ebru Arik Yilmaz
Pamukkale Universitesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali

Girig

Sit cocugunun gegici hipogamaglobulinemisi (SCGH) bebeklik doneminde sik gortlen bir
primer immin yetmezligidir, ancak klinik 6zellikleriyle ilgili veri azdir. Burada SCGH tanisi
konulan olgularimizin 6zelliklerini sunduk.

Gereg-Yontem
Mart 2017-Aralik 2024 tarihleri arasinda klinigimizde gincel MENA kriterlerine gére SCGH
tanisi alan olgularin 6zellikleri degerlendirildi.

Bulgular

Toplam 30 olgunun (%53,3 erkek) ortanca basvuru yasl ve semptomlarin baslama yasi
sirastyla 1,5 yil (ceyreklerarasi aralik 0,9- 2,7) ve 9,5 aydi (5,8-13). Olgularin 28’i (%93,3)
sik hastalanma nedeniyle basvurmustu; 16'sinda (%53,3) sik USYE, 12’sinde (%40) sik
ASYE, 1'inde (%3,3) piyodermi gorildi. Higbirinde agir bakteriyel enfeksiyon yoktu. Tani ve
takipte 18 (%60) hastada en az bir alerjik hastalik olup, 4’Ginde (%13,3) eslik eden kronik
hastalik vardi. Bir (%3,3) olguda ebeveyn akrabaligi olup, 1 (%3,3) olgunun da ablasinda
selektif IgA eksikligi mevcuttu. Serum IgA dizeyi olgularin 12'sinde (%40); IgM 1’inde
(%3,3) -2SD’nin altindaydi. Spesifik antikor yanitlari tetkik edilen hastalarin hepsinde
pozitifti. Periferik kan lenfosit alt gruplari olgularin %90"Inda tetkik edilmisti; 2’'sinde (%7)
saptanan sinirda dusuklikler takipte normale gelmisti. Olgularin 21'i (% 70) antibiyotik
profilaksisi, 14’0 (% 54) immunglobulin replasman tedavisi (IgRT) almisti. Takipte SCGH
kesin tani yasi ortalama 4,9+1,9 yildi. IgRT alan olgularin semptom baslama yasi, basvuru
yasl ve SCGH tani yasl almayanlara gore daha dusutktl. IgRT'nin siklikla Covid-19 Pandemisi
déneminde verildigi gézlendi.

Tartisma

Bulgularimiz SCGH tanili hastalarin siklikla semptomatik oldugunu, ancak agir enfeksiyon
gorilmedigini, alerjik hastalik sikhiginin genel poplilasyona gére daha fazla oldugunu, her iki
hastadan birinin IgRT aldigini ve IgRT alan hastalarin daha erken semptomatik olan ve daha
erken dizelen hastalar oldugunu ortaya koymustur.

Anahtar Kelimeler: Antikor eksiklikleri, Sit cocugunun gegici hipogamaglobulinemisi,
profilaksi
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[Abstract:0209] [SS - 038]

Dogustan bagisiklik kusuru olan olgularda subkutan immiinoglobulin replasman
tedavi deneyimi

Gaye Kocatepe, Ozgiil Giingdr, Damla Altintas, Nur Umit, Ceren Giileryiiz, Aysen Bingél,
Dilara Fatma Kocacik Uygun _
Akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji-Immunoloji Bilim Dali, Antalya

Giris: Dogustan Badisiklik Kusurlari tanili hastalarda immunoglobulin (Ig) replasman tedavisi
(IgRT) eksik olani yerine koymak amaciyla, intraventz veya subkutan yolla
uygulanabilmektedir. iki uygulamanin farkli avantaj ve dezavantajlari vardir. Bu calisma ile
klinigimizde subkutan IgRT uygulanan hasta deneyimlerimizi paylasmay! amacladik.
Gerec-Yéntem: Hastanemiz Pediatrik Alerji-immiuinoloji bdlimiinde Subat 2024 - Subat 2025
tarihleri arasinda son 1 yildir dizenli subkutan IgRT'si alan 13 hasta calismaya dahil edildi.
Hastalara ait medikal bilgiler elektronik kayitlar ve hasta dosyalarindan elde edildi.
Bulgular: Calismamizda, 13 hastanin demografik verileri, antibiyotik profilaksisi, Ig yan
etkileri, kararl IgG dlizeyleri ve enfeksiyon sikliklari degerlendirildi. Hastalarin tani
dagilimlari sekil 1’ de gosterilmistir. Hastalarin %54'si kiz, %46'si erkek olup, medyan yas
6,8 yil (min-max 1-13) olarak bulundu. Hastalarin %53’Une (n=7) antibiyotik profilaksisi
uygulandi. Lokal yan etki %16 oraninda saptanirken, sistemik yan etki bildirilmedi. Son 1
yilda medyan kararli IgG duzeyi 829,7 mg/dL, (min-max 223-1405), hastaneye enfeksiyon
kaynakli bagvuru sayisi medyan 4 (min-max 0-7), oral antibiyotik kullanimi ortalama 1,58
(min-max 0-3) ve IV antibiyotik kullanimi medyan 1,16 (min-max 0-4), hastane yatisi
medyan 1,1 (min-max 0-5) olarak tespit edildi.

Sonug: Bulgularimiz literatirle uyumlu olarak subkutan IgRT'nin, intravenéz IgRT'den daha
az sistemik yan etkiye sebep oldugu, yalnizca hafif lokal reaksiyonlara sebep oldugu
gorulmuistlr. Bu avantaji ile beraber daha kisa inflizyon stiresi, ¢ekilme etkisine sebep
olmamasi, daha esnek uygulama semasi saglamasi nedeniyle hasta uyumunun yiksek
oldugu gorilmuistir. Enfeksiyon sikhdinin ve hastane yatis ihtiyacini belirgin azalmis olmasi
ile tedavi etkinliginin de intraven6z IgRT ile benzer oldugu gézlemlenmistir.

Anahtar Kelimeler: pediatri, immunoglobulin, subkutan
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333%
Otoinflamatuar hastalikiar

Sekil 1
Hastalarin Tani Dagihmlari
Kombine immun yetmezlik
25.0%
33.3%
Sekonder hipogamaglobulinemi
B.3%

Mutasyeon bilinmeyen

Hastalarin demografik 6zellikleri
CINSIYET (KIZ/ERKEK)

YAS (median/min-max)

ANTIBIYOTIK PROFILAKSISI n(%)

LOKAL YAN ETKI n(%)
SISTEMIK YAN ETKI

SON 1 YIL KARARLI IgG DUZEYI (mg/dL)
(median/min-max)

SON 1 YILDA HASTANEYE BASVURU
(median/min-max)

SON 1 YILDA ORAL ANTIBIYOTIK KULLANIMI
(median/min-max)

SON 1 YILDA IV ANTIBIYOTIK KULLANIMI
(median/min-max)

SON 1 YILDA HASTANE YATISI
(median/min-max)

SCIG aylik doz gr/kg (median/min-max)

7/6
6,8/1-13

7 (%53)

Azitromisin:2
Trimetoprim-sulfametoksazol:5
Flukanazol: 1

2 (%16)

829,7/223-1405

4(0-7)

1,58/0-3

1.16/0-4

1.1/0-5

0,48/0,35-0,64
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[Abstract:0210] [PS - 074]
NK Hiicre Izolasyonunda Pozitif ve Negatif Seleksiyon Yontemlerinin Saflik
Dereceleri Acisindan Karsilastirilmasi

Yasemin Mih¢ci, Mehmet Ali Karaselek, Serkan Kugguktirk, Tugce Duran, Sikri Nail Guner,
Sevgi Keleg, Ismail Reisli _

Necmettin Erbakan Universitesi, Tip Fakultesi, Pediatrik Immunoloji ve Alerji Bilim Dall,
Konya

Immunolojik calismalarda tek hiicre izolasyonu édnemli olup yaygin olarak izole edilen
hicrelerden biri de dogal 6ldirtci (NK) hicrelerdir. Bu hiicrelerin izolasyonu manyetik bead
ile negatif veya pozitif seleksiyon yéntemi ile izole edilebilmektedir. Negatif ve pozitif
izolasyon yontemlerinin birbirine gére avantaj ve dezavantajlari bulunmaktadir. Bu noktadan
hareketle calismada negatif ve pozitif hlicre izolasyon yontemleri kullanilarak NK hiicrelerin
izolasyonun yapilmasi ve izolasyon sonrasi saflik derecelerinin karsilastiriilmasi amaclandi.
Calismaya toplam 15 saglikli birey dahil edildi. Sekiz tanesi negatif, yedi tanesi pozitif
izolasyon yodntemi ile izole edildi. Izolasyon sonrasi CD3, CD16 ve CD56 monoklonal
antikorlari ile ylizey boyama yapilarak NK hiicre saflik dereceleri belirlendi. Negatif izolasyon
yapilan grupta NK hticre saflik dereceleri ortalama %98 iken pozitif seleksiyon yapilan grupta
saflik dereceleri %94 olarak belirlendi. Sonug olarak her iki izolasyon yénteminin de NK
hlicre izolasyonunda basarili oldugu sonucuna varildi.

Anahtar Kelimeler: NK, Hlcre izolasyonu, Saflik

[Abstract:0211] [PS - 039]
Bazofil Aktivasyon Testi (BAT) ile Alerjik Duyarhhigin Degerlendirilmesi

Seyma Celikbilek Celik, Mehmet Ali Karaselek, Serkan Kuigglktlirk, Tugce Duran, Gamze
Kiibra Cetin, Saime Sik, Sevgi Keles, Ismail Reisli, Siikrii Nail Giiner

Necmettin Erbakan Universitesi, Tip Fakiltesi, Pediatrik Immiuinoloji ve Alerji Bilim Dali,
Konya

Immiin sistem hiicrelerinin belirli bir alerjene karsi duyarliligi bazofil aktivasyon testi (BAT)
ile in vitro olarak belirlenebilir. BAT testinde bazofil hicrelerinin aktivasyonu, ytzeylerinde
bulunan CD63 ve CD203c gibi belirteclerin ekspresyon diizeylerindeki degisiklikler ile
degerlendirilir. Bu degisiklikler, hastanin ilgili alerjene karsi duyarhligi hakkinda énemli
bilgiler saglar. BAT uygulanmasi, alerjinin gercek olup olmadigini dogrulamak, siddetini
belirlemek, oral provokasyon testi gerekliligini degerlendirmek ve hastanin alerji slrecini
takip etmek agisindan 6nemli avantajlar saglar. Calismada cilt prick testinde tek tip besin,
hayvan, polen veya an alerjisi tespit edilen hastalarda BAT ile alerjik durumlarinin
arastirilmasi amaclandi. Galisma Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk
Immunoloji ve Alerji Bilim Dali'nda 10 hasta ve 10 sadlik kontrol ile gerceklestirildi.
Bazofiller, Prick test soliisyonu alerjenlerinin farkl konsantrasyonlar (1:1, 1:10, 1:100) ile
inkiibe edildi. Inkiibasyon sonra CD63 ve CD203c monoklonal antikorlari ile yiizey boyama
yapildi, Beckman Coulter (Beckman Coulter, USA) akan hicre 6lcer cihazinda hiicre sayimi
yapilip Navios EX ile sonuclar analiz edilerek bazofil hiicrelerinin aktivasyon dereceleri
degerlendirildi. BAT testinde Allergenicity Kit (Beckman Coulter, USA) ile es zamanl saglikli
kontroller ile birlikte negatif ve pozitif kontrol grubu olusturuldu. Analiz sonucunda, prick
testindeki pozitiflik ve BAT'de de pozitif sonug verdi. Klinik bulgusu olmayan bir hastada prick
testi pozitif olmasina ragmen, BAT testi normal olarak dederlendirildi. Sonug olarak, BAT
yanlis pozitif sonuglari ekarte etmek ve gereksiz diyet kisitlamalarindan kaginmak igin ek
tanisal bir aracg olarak faydali olabilir.

Anahtar Kelimeler: Bazofil, alerji, BAT
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[Abstract:0213] [PS - 075]
CD19 Eksikligi ve Takip Siirecinde Gelisen Otoimmiinite Olgusu

Selim Kahraman, Fatih Célkesen, Sevket Arslan .
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari AD, Immunoloji ve Alerji
Hastaliklari BD, Konya

Giris:

CD19, B hucre aktivasyonu ve sinyal iletiminde rol oynayan, olgun B hiicreleri lzerinde
eksprese edilen bir ylizey proteinidir. CD19’'un, CD81,CD21 ve CD225 ile olusturdugu ko-
kompleks, B hiicre reseptori (BCR) sinyallerinin amplifikasyonunu saglayarak immin yanitin
dizenlenmesinde dnemli bir rol oynar. CD19 eksikligi, hipogammaglobulinemi ve rekirren
enfeksiyonlarla karakterize nadir bir primer immun yetmezlik formudur. Ayrica, son yillarda
yapilan calismalar CD19 eksikliginin otoimmn hastaliklarla da iliskili olabilecegini
godstermektedir. Bu olgu, dinyada ilk defa tanimlanmis bir CD19 mutasyonuna sahip
hastanin

klinik, immunolojik ve genetik degerlendirmesini icermektedir.

Olgu:

32 yasinda kadin hasta, bir yasindan itibaren rekirren solunum yolu enfeksiyonlari ve bir kez
gecirilmis menenjit éykisi ile Necmettin Erbakan Universitesi Pediyatrik Immiinoloji
klinigine basvurmus. Yapilan immunolojik degerlendirmede hipogammaglobulinemi tespit
edilmis. Akim sitometrisi sonucunda CD20+ B hicre sayisi normal sinirlarda iken CD19
ekspresyonu saptanmamis (%0) (Tablo-1). Genetik analizde CD19 geninin 6. ekzonunda
homozigot cergeve kaymasi (frameshift) mutasyonu gosterilmistir. 18 yasinda klinigimizde
izlemine devam edilen hastada eklem agdrilari, sabah tutuklugu ve fotosensitivite gelismis;
yapilan dederlendirmede ANA (+),Anti- ds DNA (+),Anti-SSB (+) ve lupus antikoagulani (+)
tespit edilmistir. Romatoloji bolimi tarafindan degerlendirilen hasta, sistemik lupus
eritematozus (SLE) tanisi alarak takip edilmeye baslanmistir.

Tartisma ve Sonug:

CD19 eksikligi, yalnizca primer antikor eksikligi ile sinirli kalmayip, otoimmiinite gelisimine
de

zemin hazirlayan kompleks bir immiin bozukluk olarak dederlendirilmektedir. CD19 eksikligi
olan hastalarda, 6zellikle hipogammaglobulinemiye ek olarak SLE, otoimmun sitopeniler gibi
otoimmin hastaliklarin daha sik goérildiga bildirilmistir. Bu baglamda, CD19 eksikliginin
yalnizca immiinyetmezlik cercevesinde degil, otoimmiin patogenezde de 6nemli bir role sahip
olabilecegdi ve ileri molekdiler arastirmalara ihtiyag duyuldugu distnilmektedir.

Anahtar Kelimeler: CD19 eksikligi, hipogamaglobulinemi, otoimminite

Tablo 1

Parametre Hasta Sonucu Referans Aralidi
IgG (mg/dL) 6.9 700-1600

IgM (mg/dL) 0.51 46-304

IgA (mg/dL) 1.9 70-400

IgG1 (mg/dL) 2.2 405-1011

IgG2 (mg/dL) 3.03 169-786

IgG3 (mg/dL) 0.03 11-85

IgG4 (mg/dL) 0.06 3-201

CD3 + T hucreler (%) 73 57-85
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CD3 + CD4 + T hucreler (%) 41 0-61
CD3 + CD8 + T hcreler (%) 31 12-42
CD16 + /56 + NK hicreler (%) 8 4-25
CD19 + B hcreler (%) 0 6-29
(COE()J§9 + CD27 + IgD - SMBH 54 9.2-18.9

[Abstract:0214] [PS - 076]
Cinko Eksikligi ve Dermatolojik Lezyonlar ile Seyirli Bir Vaka: Akrodermatitis
Enteropatika

Bisra Ylksel', Mehmet Ali Karaselek!, Mahmut Selman Yildinm?, Stkrl Nail Giler?, Sevgi
Keleg!, Ismail Reisli® _

!Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Allerji ve Immdinoloji Anabilim Dal,
Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya

Giris: Akrodermatitis enteropatika, emilim kusuruna baglh cinko eksikliginden kaynaklanan,
nadir bir genetik hastaliktir. Hastaligin seyrinde dermatolojik lezyonlar, immunolojik
anormallikler ve gastrointestinal bulgular da dahil gesitli klinik bulgular gérulebilir. Bu yazida,
akrodermatitis enteropatika tanisi takip edilmekte olan bir olgu sunulmaktadir.

Olgu: Ailede erken yasta dlen kardes dyklsu bulunan 17 yas kiz hasta, tarafimiza ilk kez 6,5
aylk iken vicutta yaygin dokintl ve yara yeri enfeksiyonu ile bagvurmus. Akrodermatitis
enteropatika 6n tanisiyla ginko surup ve krem tedavisi ile uzun yillar takibi ve ara ara
yatislari olan hasta farkli dermatolojik tanilar (billéz pemfigoid, atopik dermatit) da almis.
Son 5 yildir dizenli takiplere gelmeyen hasta 2 ay 6nce topukta iyilesmeyen agik yara ile
basvurmus. Bundan 2 sene énce yuksekten dlisme sonucu bel, omurilik ve kollarda kiriklari
olan hastanin, fizik muayenesinde 1 yildir sag ayak topuk bdlgesinde siddetli tlserle lezyon
ortaya ¢ikmis. Ortopedi ve plastik cerrahi ile ortak takibe alinan hastanin genetik
incelemesinde FLG geninde heterozigot atopik dermatite yatkinlik, iktiyozis vulgaris
(rs12460663885 frameshift) patojenik varyanti ve SLC39A4 geninde homozigot
(Akrodermatitis Enteropatika rs782695425 frameshift) patojenik varyanti tespit edilmistir.
Sonuc: Bu olguda ginko eksikligi ve dermatolojik lezyonlarla seyreden hastaliklarin dizenli
izlemle takibinin dénemi vurgulanmak istenmistir. Ailede erken yasta dlen kardes 6ykUsu,
akrodermatitis enteropatika tanisinda énemli yol gdsterici faktérlerdendir. Tedaviye yanit
alinan hastada cinko takviyesi ve topikal tedavi ile semptomlar yénetilmeye devam
edilmistir.

Anahtar Kelimeler: Akrodermatitis enteropatika, Atopik dermatit, Ginko eksikligi, Iktiyozis
vulgaris
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[Abstract:0216] [PS - 077]
B Hiicre Yoklugu Saptanan APECED Olgusu

Serhat Yildinm, Mehmet Yavuz Ozbey, Nejdet Karabey, Gokhan Ozel, Ugur Tokdemir, Dilruba
Zeynep DemirciochuL Sukra Nail Ganer, Sevgi Keles, Ismail Reisli
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya

Giris: Otoimmun poliendokrinopati-kandidiyazis-ektodermal distrofi (APECED) sendromu,
AIRE gen mutasyonlari sonucu ortaya ¢ikan otozomal ressesif bir hastaliktir. Hastalar klinik
olarak hipotiroidi, adrenal yetmezlik, hipogonadotropikhipogonadizm, tipl diyabetes mellitus,
alopesi areata, vitiligo, keratokonjuktivit, otoimmun hepatit, otoimmuin pnémoni, Sjégren
sendromu bulgulari gibi bircok farkli klinik tablolarla basvurabilir. Burada klinigimizde takip
edilen ve literatirden farkli olarak B lenfosit yoklugu gelisen APECED sendromlu bir olgu
sunuldu.

Olgu: 18 yasindaki erkek hasta, 8 yasinda iken tirnak distrofileri ve adrenal yetmezlik
bulgular baslamis, genetik analizinde AIRE geninde NM_000383.4 c44 G>A (p.Arg 15 his)
homozigot mutasyonu bulunmus ve APECED sendromu tanisi almisti. Hastamizda kronolojik
olarak 3 yasinda menenjit, 5 yasinda sucicegi, 8 yasinda tirnak distrofileri ve adrenal
yetmezlik, 13 yasinda zona zoster, 15 yasinda alopesi areata ve kuru géz sendromu tablolari
gelisti.Anne ve baba hala-dayi gocuklari olan hastanin ablasi da APECED sendromu tanili olup
10 yasinda gegcirdigi zona zoster nedeni ile vefat etmisti. Hastamizin laboratuvar tetkiklerinde
lenfopeni (780), akan hicre 6lcimiinde CD19+ B lenfosit distkligid (%0,5) mevcuttu.
Sonug: AIRE geni, timustaki T hiicrelerinin negatif secilimini dliizenler ve otoreaktif T
hlcrelerinin timustan cikisini engeller. Bu genin mutasyonlarinda otoimmotnite ve
immundisregllasyon gorilir. B hicre lenfopenisi APECED olgularinda beklenen bir durum
degildir. Bu konuda dederlendirmelerimiz devam etmektedir.

Anahtar Kelimeler: adrenal yetmezlik, AIRE, APECED, ektodermal displazi

[Abstract:0217] [PS - 078]
Farkh yaslarda ve kliniklerle prezente olan ZAP-70 olgulari

Muhammed Furkan Erden, Mehmet Yavuz Ozbey, Nejdet Karabey, Gékhan Ozel, Ugur
Tokdemir, Serhat Yildirim, Dilruba Zeynep Demircioglu, Stkri Nail Glner, Ismail Reisli, Sevgi
Keles

Necmettin Erbakan Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Konya

Giris: Zeta zinciri iliskili protein 70 (ZAP70) eksikligi, kombine immn yetmezligin (CID) bir
tiraduar. T lenfosit aktivasyonu ile iligkili sinyal yollarindaki kusurlardan kaynaklanir. ZAP70
eksikligi, periferik CD8+T hicrelerinde belirgin azalma ile karakterizedir. Hastalarin gogu
yasamin ilk yillarinda blylime gelisme geriligi, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari,
moniliazis vb. bulgularla basvurabilir. Burada ZAP70 eksikligi tanisiyla takip ettigimiz farkl
yaslarda prezente olan olgulari sunmaktayiz.

Sonuglar: Klinigimizde takip ettigimiz 4 olgunun 3'G erkek 1'i kizdi. 3 olgumuz yasamin ilk
yihinda baslayan pnémoni, otit ve moniliazis gibi kliniklerle agir kombine immun yetmezlik
(AKIY) tablosunda basvururken, 1 hastamiz 14 yasinda basvurdu. Bu olgu diger iki olgunun
akrabasi olmasina ragmen bu bilgiyi genetik tani cikana kadar belirtmemisti. Tim
olgularimizda anne-baba akrabaligi mevcuttu ve immun yetmezlik agisindan pozitif aile
dykusiine sahiptiler. Ug olgumuzda CD8+ T hiicrelerindeki belirgin azalma gériliirken geg
dénemde tani alan olgumuzun CD8 dlzeyi normal sinirlardaydi. 3 olgumuzda (14 yasinda
basvuran hasta dahil) ZAP70 eksikligi tanisi genetik olarak dogrulandi. Genetik tanisi
olmayan hastamizin ise CD8+ T hicreleri tekrarlayan testlerde %1-2 arasinda seyretti ve
diger T ve B hiicre oranlari normaldi. Ilk yasta tani alan ti¢ olguya kék hiicre nakli yapilirken
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gec doénemde tani alan hastamiz uygun donoér igin arastiriliyor.

Tartisma: ZAP-70 eksikligi, CD8+ T hcrelerinin distkligi veya yoklugu ile karakterize bir
kombine immiin yetmezliktir. Bugline kadar toplam 49 vaka bildirilmistir. Hastalarin cogu 1
yas altinda tani almakla birlikte olgularin klinik ve immunofenotiplerinde heterojenlik
gorilebilmektedir. Nadir de olsa bazi hastalar nispeten normal CD8+ T hiicre sayisiyla
seyredebilir. Bu sebeple immun yetmezligin aile hikayesi bu hastalarda tekrar tekrar
sorgulanmalhdir.

Anahtar Kelimeler: kombine immin yetmezlik, zap70, klinik prezentasyon

[Abstract:0220] [PS - 079]
Dogustan Bagisiklik Kusuru Hastalarinda Hematolojik Bulgular

Aymen Hismiodullar!, Soner Ginder?, Gilgin Kaymakodglu!, Figen Celebi Celik!, Tuba Hilkay
Karapinar?, Nesrin Gillez!, Ferah Genel!

1S.B.U Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali

25.B.U Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari Ve Cerrahisi E§itim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Hematolojisi ve Onkolojisi Bilim Dall

Giris-Amacg: Dogustan badisiklik kusuru (DBK) hastaliklarinda sitopeni, |6kositoz,
hemofagositoz, lenfoprolifreasyon ve malignite gelisimi gibi hematolojik bulgular sik
goriulebilmektedir. Calismamizda DBK hastalarinda eslik eden hematolojik bulgulari
degerlendirerek sikligini saptamak ve tani ile prognoz slirecine etkisini ortaya koymak
amaclanmistir.

Gerec-Yéntem: SBU izmir Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH Cocuk Alerji ve
Immunoloji Bélimii'nde takip edilen, ESID tani kriterlerine gére DBK tanisi alarak genetik
olarak tanisi dogrulanan 0-18 yas aras! hastalar retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: DBK tanisi konulan 252 hasta iginde hematolojik bulgusu olan 93 (%?36,9) hasta
saptandi. Hematolojik hastaligi olan hastalarin DBK tani yasi ortanca dederi 38 (12,5-91,0)
ay, hematolojik tani yasi 43 (13,0-94,5) ay olarak belirlendi. Hematolojik bulgularin ortaya
cikma zamani degerlendirildiginde olgularin %53,8’inde bulgularin tani esnasinda veya
oncesinde basladigi gorilda ve bu olgularda DBK tani gecikme siiresi 5 (2,0-36,0) ay olarak
saptandi. IUIS siniflamasina gére DBK tani gruplari arasinda hematolojik bulgu gértlme
sikhgi degerlendirildiginde fagositer sistem defektlerinde (%76,5) ve immun disregllasyon
grubunda (%66,7) en ylksek oranda gorildigu belirlendi. Hematolojik bulgu gorilen
hastalarda en sik TACI mutasyonu (%19,4) saptanirken ikinci siklikta DOCK8 mutasyonu
(%9,7) tespit edildi. Hematolojik bulgularin dagihmi degerlendirildiginde %?13,5 orani ile
trombositopeni, %12,7 oraniyla nétropeni ve %11,9 oraniyla splenomegali en sik saptanan
bulgular olarak belirlendi.

Sonug: Hematolojik hastaliklar DBK olgularinda prezentasyon bulgusu olabildiginden
hematolojik bulgulari olan olgularin immin yetmezlik agisindan degerlendirilmesi erken tani
ve gereginde hedefe yonelik tedavilerin uygulanarak prognozun iyilestirilmesi igin cok
6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Hematolojik Bulgu, Bagisiklik Kusuru, Sitopeni

156



® L]

Klinik

@ immiinoloji
ongrert

[Abstract:0221] [PS - 080]
Smith-Magenis Sendromu tanili olguda goriilen immiin yetmezlik; vaka raporu

Latfi Kilingkaya, Oner Ozdemir _
Sakarya Universitesi Tip Fakdultesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Allerji-Immnuanoloji Bilim Dali,
Sakarya

Giris: Smith-Magenis Sendromu (SMS), esas olarak kromozom 17p11.2'de bulunan retinoik
asit kaynakh 1 (RAI1) geninin silinmesi veya mutasyona ugramasi sonucu olusan karmasik
bir genetik bozukluktur. Bu sendrom, tekrarlayan enfeksiyonlar olarak ortaya gikan bagisiklik
yetersizlikleri de dahil olmak Uzere bir dizi fiziksel, gelisimsel ve davranigsal anormallikle
karakterizedir.

Olgu: 4 yasinda erkek hasta sik alt solunum yolu enfeksiyonu gecirme sikayeti ile poliklinige
basvurdu. Hastadan tam kan sayimi, Immunglobulinler, IgG alt gruplari, anti-Hbs, Rubella
IgG, Anti-A/B ve flow sitometri tetkikleri génderildi. Hastanin sonuclarinda Ig A eksikligi ile
birlikte IgG2 ve 1gG4 disUkltigl saptandi. Anti-Hbs degeri negatif sonuclanan hastanin Flow
sitometrisinde Naif CD4 hucrelerinde dusuklik ve CD4/CD8 oraninda ters donme saptandi.
Tekrarlanan tetkiklerde ayni sonuglar saptanan hastaya IVIG replasman tedavisi baslanmasi
kararlastirildi. Hasta baslanan tedaviden iyi klinik yanit gérdu.

Sonug: Smith-Magenis Sendromu, esas olarak B hicresi disfonksiyonu nedeniyle tekrarlayan
enfeksiyonlara yol agan belirgin immiin yetmezliklerle iliskili olduguna dair calismalar
mevcuttur. Bizim vakamizda ise Naif CD4 hicrelerinde disuklik ve CD4/CD8 oraninda ters
dénme mevcuttu. Sendromun genetik temeli, 6zellikle RAI1 geninin roll, klinik tabloyu daha
da karmasik hale getirerek, bozuklugun hem genetik hem de immiuinolojik yonlerini ele alan
multidisipliner bir yonetim yaklasimini gerekli kilar.

Anahtar Kelimeler: Smith-Magenis Sendromu, immun yetmezlik, immunoglobulin, IgG, IgA

[Abstract:0222] [PS - 081] ]
Ates Ve Ishal Ile Basvuran Agir Kombine Immiin Yetmezlik Tanisi Alan Bir Olgu

Merve Gllcin!, Hayriye Nermin Kececi!, Meltem Cémert?, ilyas Emre Tekdemir!, Ciineyt
Ugur!, Fatma Duksal?, ismail Reisli2

!Konya Sehir Hastanesi

2Necmettin Erbakan Universitesi

GIRIS: Agir Kombine Immiin Yetmezlik Sendromu (AKIY); T ve B lenfositler ile NK
hicrelerinin gelisimlerinde, fonksiyonlarinda bozukluk ile karakterize bir grup hastaliktir.
Humoral ve hicresel immunitenin agir bozuklugu s6z konusu olup semptomlar genelde
dglncl ve altincl aylar arasinda gorilmeye baslar.

Olgu: 1,5 aydir ginde 6-10 kez mukuslu gayta, 4 gundur direncli ates ile basvuran 4 aylik
erkek hastada siite bagli besin alerjisi dislintlerek, annenin 1 haftadir st diyeti yaptigi
ancak gayta sayisinda azalma olmadigi saptanmis. Besin alerjisi ve immiin yetmezlik
acisindan tarafimiza danisilan hastanin fizik muayenesinde genel durumu orta-kétu, gelisim
geriligi, 1/6 Uftram, deri turgoru azalmis, splenomegali, monoliyazis mevcuttu. Anne baba
arasinda akrabalik yok, 2. derece akrabasinda immun yetmezlik mevcuttu.

Testlerinde lenfopeni, hipogammaglobulinemi, grafide timus yoklugu, kan kiltirinde gram
pozitif kok Gremesi, lenfosit alt gruplarinda T-, B+AKIY ile uyumlu oldugu saptandi.
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TANI VE TEDAVI:AKIY tanisi alan ve IVIG, antiviral-antibiyotik tedavisi baslanan hasta yogun
bakimda takip edilirken tedaviye ragmen hayatini kaybetti. Oncesinde HLA doku uyumu
acisindan donér taramasi yapilmis ve nakil planlanmisdi, genetik tani agisindan goénderilen
WES analizinde, belirgin bir sonug saptanmadi.

Sonug: AKIY; firsatcl ve tekrarlayan enfeksiyonlar nedeni ile yiiksek morbidite ve mortaliteye
sahiptir. Geg tani ve tedavisi 6limle sonuglanacagindan pediatrik aciller arasinda yer
almaktadir. Infantlarda, direncli ishal nedeniyle takip edilen hastalarda birden fazla sistem
bulgusu varsa immin yetmezlikler acisindan arastiriimalh ve kemik iligi nakli yapilmasi icin
nakil mekezine yoénlendirilmelidir.

Merve GULCIN,Hayriye NERMIN KECECI, Ilyas Emre TEKDEMIR, Meltem COMERT, Ciineyt
UGUR, Fatma Duksal, Ismail REISLI

Anahtar Kelimeler: Ates, Enterit, Immiin yetmezlik

Tablo
19.02.2024 23.02.2024 23.02.2024

HGB g\dl 10,9 IGG g\l 0,35 Cd-3% 3,86
Beyaz Kure yL 9870 IGA g\l 0,12 Cd-16-56% 3,33
Lenfosit pL 2560 IGM g\l 0,14 Cd-19% 81,34
Eozinofil pL 6090 IGE IU\mI <0.2 Cd-45% 88,53
Trombosit pL 247000 Cd-4% 2,1

Cd-8% 1,73

[Abstract:0223] [PS - 082]
XMEN Hastaliginda Yetiskin Baslangich Norodejenerasyon: Nadiren Taninan Bir
Klinik Fenotip — Olgu Sunumu

Ragip Fatih Kural', Zlleyha Galata', Ceyda Tunakan Dalgig', Reyhan Gimdusburun®, Asli
Subagioglu?, Cihat Uzunképrii?, Omir Ardeniz? _

1I_Ege Universitesi Tip Fakdaltesi, I¢ Hastaliklari Anabilim dali, Alerji ve Immunoloji Bilim Dali
2Izmir Katip Celebi Universitesi Atatirk Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Anabili
Dali

3izmir Katip Celebi Universitesi Atatiirk Egitim ve Arastirma Hastanesi, Noroloji Anabilim Dal

Giris:

MAGT1 mutasyonu, hlicresel magnezyum homeostazi ve N-bagli glikozilasyonda kritik rol
oynayan bir proteinin eksikligine yol acar. XMEN (X-linked Immunodeficiency with
Magnesium Defect, Epstein-Barr Virus Infection, and Neoplasia) hastaligi, bu mutasyonla
iliskili nadir bir kronik EBV viremisi ile seyreden X'e bagh immun yetmezlik sendromudur
Burada, MAGT1 mutasyonu tasiyan ve yetiskin yasta nérodejeneratif semptomlarla prezente
olan bir olguyu sunmaktayiz.

Olgu:

27 yasindaki erkek hasta dizartri ve denge kaybi basvurdugu ndéroloji poliklinikten Ege
Universitesi TF immiinoloji poliklinigine yénlendirilmis. Herhangi bir nérolojik yakinmasi
olmayan hasta, 2022 yilinda asemptomatik COVID-19 gecirdikten sonra denge kaybi
gelistigini fark etmis. Norolojik degerlendirmesinde dizartri, alt ekstremitelerde kas
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glicsiizligl, dismetri, ataksik ylrlyls ve denge kaybi saptandi. Kranial MRG'da yas ile
uyumsuz global serebral ve serebellar atrofi, belirgin olarak korpus kallozumda incelme,
lateral ventrikillerde izlendi (Sekil 1). Ayirici tanida agir metal intoksikasyonu ve
paraneoplastik nérolojik sendromlar dislandi. Hastanin laboratuvar incelemelerinde
immuinoglobulin dizeyleri normal olup, kronik EBV viremisi, iimh ALT ytksekligi, lenfositoz
ve flow sitometri analizinde CD19* B lenfosit populasyonunda artis disinda patolojik bir bulgu
saptanmadi. Yapilan USG’de organomegali ya da patolojik Lenfadenopati saptanmad..
Genetik analizde, MAGT1 geninin ekzon 3 bélgesinde ¢.369_370insCC (p.Gly124fs) hemizigot
patojenik mutasyonu saptandi. XMEN hastaligi tanisi alan hastanin aile bireylerinin genetik
degerlendirilmesi ve kemik iligi nakli acisindan multidisipliner bir ekip tarafindan
degerlendirilmesi planlandi.

Sonug:

Bu olgu, progresif nérodejenerasyonun XMEN hastaliginin nadir bir fenotipi olabilecegini
gostermektedir. Genellikle bagisiklik disfonksiyonu ve EBV duyarliligi ile karakterize edilen
XMEN’'in, norolojik tutulumla da seyredebildigi literatlirde rapor edilmektedir. Bu nedenle,
XMEN hastalarinin yalnizca immdiinolojik dedil, nérolojik komplikasyonlar agisindan da uzun
dénem takibi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: xmen hastalii, nérodejenerasyon, Epstein-Barr Virlsi

Tablo 1: Olgunun Klinik ve Laboratuvar Bulgulari - XMEN Hastaligi

Fenotiplkcve Lahoratuvar Buigutan Hastanin bulgulart Tiplk X-MEN.
Biligsel Gerileme v
Beyin Atrofisi v v
Serebellar Atrofi v

Beyin Sapi Atrofisi

Dizartri v
Dismetri v
Yariime Anomalileri v
Denge Bozuklugu o
Artmig Lenfosit Diizeyi v v
Kronik EBV Viremisi v v
1gG (770-1600 mg/dL) 819
IgA (60-360 mg/dL) 85
IgM (37-290 mg/dL) 52
Anti-tetanoz antikor ( >0.1 IU/mL) 13
Anti-A /Anti-B izohemaglutin Pozitif
CD8+ Lenfosit (200-900 /ul) 606 Yuksek
CD4+ Lenfosit (300-1400 fulL) 893 Diigiik
CD19+ B Hiicreleri (100-500/ul) 1212 Yilksek
EBV PCR (Kan) 81 IU/ml Pozitif
EBV IgG (Serum) Pozitif Pozitif
ALT (0-21 U/L) 50 Yiiksek
AST (0-45 U/L) 23 Yiiksek
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[Abstract:0224] [PS - 083]
Mikrosefali, Epilepsi ve Bronsektazi: DIAPH1 Mutasyonu

Ali Ozlem!, Kezban ipek Demir?, Ezgi Ulusoy Severcan?!, Aysegiil Ertugrul, Seda Sirin?,
Ahmet Zlfikar Akelma?

IANKARA ETLIK SEHIR HASTANESI

2ANKARA BILKENT SEHIR HASTANESI

Olgu:

11 yasinda erkek hasta slinnet 6ncesi anestezi Onerisi ile gocuk polikliniginde yapilan fizik
bakisinda ral, ronkls ve tim vicutta yaygin verrl, mikrosefali, comak parmak, mental
gerilik saptanmasi ve eslik eden alt solunum yolu enfeksiyonu sebebiyle yatirildi.

3 ayliktan itibaren tekrarlayan otit sebebiyle antibiyotik kullanimi ve yilda 2 kez alt solunum
yolu enfeksiyonu nedeniyle hastaneye yatis dykdleri, 4 yil 6nce gérme bulaniklidi ve nébet
nedeni ile ensefalopati stiphesi ile yogun bakim izlemi, 6ncesinde de 1 kez nébet dykUlsi
oldugu égrenildi. Uc adet saglikh kardesi olan hastanin anne babasi arasinda kuzen evliligi
vardi.

Hastanin tam kan sayiminda hemoglobin: 12,7 mg/dl, I6kosit: 11580/mm3, nétrofil:
9270/mm3, lenfosit:1400/mm3, trombosit: 346000/mm3, 1gG:1493 g/L (N:835-2094),
IgA:108 g/L (N:67-433), IgM:44 g/L (N:47-484), IgE:150 UI/mL ve lenfosit alt grup
ylzdeleri cd3:56(60-76), cd4:29(31-47), cd8:24(18-35), cd19:32 (13-27), cd16/56:13/10
(4-17), Recent Thymic Emigrant: %0.62 (CD4+ T lenfosit icerisinde) (N:31-81), CD3+ /
CD4+ / CD45RO: % 93 (N28-67),CD3+ / CD4+ / CD45RA: % 7 (13-68) seklindeydi. Antikor
yanitlarindan anti-Hbs pozitif, anti-rubella negatif idi. Kan gurubu B Rh (+) olan hastanin
anti-A antikoru 1/4 oraninda saptandi. Toraks tomografisinde ¢ok sayida bronsiektazik alan
mevcuttu. Kranial MR’da patolojik bulgu saptanmadi. Kombine immun yetmezlik nedeni ile
aylk 1VIG tedavisi, trimetoprim-sulfametaksazol ve flukanazol proflaksisi baglandi.

Sonug:

Literatlrde diger DIAPH1 homozigot mutasyonu vakalar ile uyumlu olarak hastamizda,
tekrarlayan enfeksiyonlar, ndbet, mental retardasyon, mikrosefali klinigi mevcuttur.
Immunofenotiplemede zayif lenfosit aktivasyonu ve proliferasyonu, kusurlu B-hiicresi
olgunlasmasi ve naif T hlicrelerinin eksikligi gorilebilen nadir sayida vaka mevcut olup
benzer klinikteki hastalarda akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: immun yetmezlik, mikrosefali, DIAPH1 Mutasyonu
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TRAC Geni: Yeni Bir Varyantin Farkh Klinik Prezentasyonu Ve Ayrintili Immiinolojik
Bakis

Ugur Tokdemir!, Mehmet Ali Karaselek!, Mehmet Yavuz Ozbey?, Tugce Duran?!, Serkan
Kicglktirk!, Nejdet Karabey!, Gékhan Ozel!, Serhat Yildinm?, Dilruba Zeynep Demircioglu?,
Ali Sahin?, Seyma Celikbilek Celik!, Hayriye Daloglu*, Vedat Uygun3, Sikri Nail Glner?,
Ismail Reisli!, Sevgi Keles!

INecmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim
Dali, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Bilim Dali, Konya

2Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Konya

3istinye Universitesi Tip Fakiiltesi, MedicalPark Antalya Hastanesi, Cocuk Kemik Iligi Nakil
Unitesi, Antalya

“Antalya Bilim Universitesi Saglik Bilimleri Fakiiltesi, MedicalPark Antalya Hastanesi, Cocuk
Kemik Iligi Nakil Unitesi, Antalya

TRAC geninde olusan mutasyonlar 2024 IUIS siniflamasinda kombine immiin yetmezlige
(KIY) neden olan genetik defektler icinde belirtiimektedir. Calismamizda, TRAC geninde T-B+
adir kombine immiin yetmezlik (AKIY) fenotipine neden olan yeni bir patojenik varyant
tanimlanmig, ayrintili in-silico ve molekuler analizler yapilmistir.

Uc aylik erkek hasta bir aydir siiren ishal sikdyetiyle basvurdu. Ebeveynleri akraba olan
hastanin iki kardesinin ¢ ve yedi aylikken uzun sireli ishal nedeniyle takip edilip, 6ldtiga
ogrenildi. Fizik muayenesinde hepatomegalisi olan hastanin laboratuvar incelemesinde
aralikli lenfopeni ile birlikte hipogamaglobunemi tespit edildi. Total T, Recent Tyhmic
Emigrant (RTE), CD3+TCRap hiicre orani ve absoll dederlerinde belirgin disuktd.
CD3+TCRyd+ yliksekligi olan hasta AKIY olarak dederlendirildi. Annesi ve babasi talasemi
tasiyicisi olan hastanin élen bir kardesinin bisitopeni agisindan yapilan genetik analizleri
incelendiginde, TRAC geninde énemi bilinmeyen yeni bir varyant tespit edildi.

Hastanin bu varyant acisindan analiz edildiginde homozigot oldugu, anne ve babanin tasiyici
oldugu gorildi. Varyantin patojenitesi in-silico analizlerle degerlendirildiginde; tirler
arasinda oldukga korunmus bélgede yer aldigi, Rawskoru: 7.09, AlphaFold: 0.68 tespit edildi.
Varyant sonucu olusan proteinde ise tersiyer yapida anlamli dedisikler olup proteinde
destabilizasyon mevcuttu (DDG: 0.5 kcal/mol). Hastanin yardimci T hicre alt gruplari
(transkripsiyon faktorleri ve sitokin ekspresyonlari) gPCR ile degerlendirildiginde Th1 ve Treg
hlcrelerinin anlaml olarak disik oldugu gorulda.

Literatiirde TRAC mutasyonu olan KIY klinidi ile basvuran 6 vaka bulunmakta ve yenidogan
taramasi ile saptanan sadece bir olgudan bahsedilmektedir. Bu defekt 2024 IUIS
siniflamasinda KiY’e neden olan genetik defektler arasinda yer almaktadir. Calismamiz bu
gendeki varyantlarin AKIY fenotipine neden olabilecedi, AKIY’li hastalarda bu genetik defektin
de akilda bulundurulmasi gerektigini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Agir kombine immun yetmezlik, kombine immun yetmezlik, kronik
diyare, TRAC
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[Abstract:0226] [PS - 084]
Ataksi Telenjiektazi Tanih Hastalarimizin Retrospektif Degerlendirilmesi

Zeycan Canitez Oral, Fatih Celmeli _
Antalya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Klinigi, Antalya

Ataksi-telenjiektazi (AT), ATM genindeki mutasyonlardan kaynaklanan, otozomal resesif
kalitim gosteren,ilerleyici serebellar ataksi, okllokutanoz telenjiektazi, radyasyon duyarliligi,
malignite yatkinhidgi ve immun yetmezlik ile karakterize nadir bir nérodejeneratif hastaliktir.
Erken tani, hastaligin yonetimi ve komplikasyonlarin dnlenmesi acisindan bliylik 6nem
tasimaktadir. Bu calismada, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk immiinoloji ve
Alerji Bilim Dali'nda 2012-2025 yillari arasinda AT tanisiyla izlenen 10 hastanin retrospektif
olarak dederlendirilmesi amaclanmistir.

Calismaya dahil edilen on hastanin altisi kiz, ortalama basvuru yasi 6,4 yil, ortalama
semptomlarin baslangic¢ yasi 25 ay olarak saptanmistir. Bir hasta kardes taramasi, bir digeri
aile 6ykusu nedeniyle yapilan tarama sonucunda tani almistir. TUm hastalarda akrabalik
Oykusu vardi. Dokuz hastanin ebeveynleri birinci derece, bir hastanin ise ikinci derece
akrabaydi. Hastalarin basvuru sikayetleri arasinda en sik goértlenler sik enfeksiyon
gecirme(%50) ve ndrolojik bulgular(%50) olmustur. Bir hasta hari¢c timUunde telenjiektazi
saptanmistir. Yedi hastada(%?70) tekrarlayan enfeksiyonlar, 6zellikle de solunum yolu
enfeksiyonlari gézlenmistir. TUm hastalara antimikrobiyal profilaksi ve immunglobulin
replasman tedavisi uygulanmistir. Ortalama alfa-fetoprotein diizeyi 231 ng/mL olarak
belirlenmistir. Bir hasta disinda tiim hastalara genetik tani konulmustur. Iki hastada hiper-
IgM fenotipi saptanmistir. Takipte iki hastaya lenfoma tanisi konulmustur. Hastalarin besi
ylrime yetenedini korurken, bir hastada yaygin makulopapiler dokiintli gézlenmistir.
Sonug olarak, AT'nin klinik ve laboratuvar bulgulari oldukca degiskendir. Erken tani, yakin
takip, uygun tedavi ve profilaksiyle hastalarin yasam kalitesinin artiriimasi,
komplikasyonlarin énlenmesi ve olasi malignitelerin erken tespiti mimkindir. Yenidogan
tarama programlarinin baglatilmasi, ézellikle aile dykisu ve akrabalik riski tasiyan bebeklerde
hastaligin erken tespiti acisindan bliylik 6nem tasimaktadir. Bu calismada, AT farkindaliginin
arttiriimasi, klinik deneyimlerin paylasiimasi ve yenidogan taramasinin 6nemini vurgulamak
amagclanmistir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi-telejiektazi, alfa-fetoprotein, radyasyon duyarhligi

[Abstract:0227] [SS - 044] .
Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik Tanili Cocuk Hastalarimizin Ozellikleri: Tek
Merkez Deneyimi

Cebbar Yildirnmgakar, Nuran Ozciftci Ertugral, Mustafa Beykan Istanbullu, Ebru Arik Yilmaz
Pamukkale Universitesi Cocuk Alerji ve Immdunoloji Bilim Dali, Denizli

Yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY), dogustan bagisiklik kusurlari arasinda en sik
gorulen semptomatik primer immin yetmezliktir (PIY). Calismamizda, klinigimizde YDIY
tanisi almis hastalarimizin 6zelliklerini sunmayi1 amagladik.

Klinigimizde 2017-2025 tarihleri arasinda ESID 2019 tani kriterlerine gére YDIY tanisi almis
hastalarimizin 6zellikleri retrospektif olarak degerlendirildi.

Toplam 25 hastanin (%56 erkek) ortanca basvuru yasi ve semptomlarin baslama yasi
sirasiyla 3,5 yil (geyreklerarasi aralik 3,5- 11,7) ve 3,0 yildi (2,3-4,5). Bir (%4) hastada
ebeveyn akrabaligi, 1'inde (%4) kardes 6lim oyklsi, 3'Unde (%12) ailede PIY 6ykulsi
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mevcuttu. Hastalarin timinde sik ya da agir enfeksiyon 6yklsi vardi. Hastalarimizin 18‘inde
(%72) sik USYE, 6'sinda (%24) sik ASYE, 4'linde (%16) agir bakteriyel enfeksiyon, 2’sinde
(%8) viral cilt enfeksiyonu, 1'inde (%4) sik gastroenterit, 1’ inde(%4) meningoensefalit
vardi. Oniki (%48) hastada alerjik hastalik, 5’'inde (%?20) otoimmun hastalik, 2’sinde (%8)
malignite saptandi. Serum IgM dlizeyi hastalarin %64'lnde yasina gére normalin altinda,
%40'Inda <2sds izlendi. Total IgE diizeyi 15 (%60) hastada <20 IU/mL idi. Iki (%8) hastada
brongiektazi saptandi. Genetik analizi sonuglanan 18 (%72) hastanin 11’inde (%52,4) YDIY
ile iliskili mutasyon saptandi. Mutasyonlarin %16,7’si TNFRSF13B, %16,7’'si NFKB2, %11,1’i
PIK3R1, %5,6's1 TCF3, %5,6'st TNFS12, %5,6's1 IKZF1 idi. Hastalarin 23’lne (%92) ortanca
5,5 (3,0-7,6) yasta IgRT baslanmisti (%74 intravendz, %26 subkutan).

Bulgularimiz, gocukluk caginda YDIY’in sik veya adir enfeksiyonlarla presente oldugunu,
neredeyse her 2 hastadan birinde alerjik hastalik, 5 hastadan birinde otoimmin hastalik
oldugunu, bronsiektazinin geg tani alan veya takipsiz hastalarda goruldigind gostermistir.
Ayrica hastalarin yaklasik 2/3’line IgM ve IgE diusikligunin eslik ettigini ve her iki hastadan
birinde YDIY iliskili mutasyon saptandigi gériilmustiir.

Anahtar Kelimeler: antikor eksiklikleri, cocuk, yaygin degisken immiin yetmezlik
[Abstract:0228] [PS - 045]
Dogustan Bagisiklik Kusurlarini Maskeleyen Alerjik Hastaliklar

Mesut Zencirci!, Figen Celebi Celik?, Nesrin Glilez?, Ferah Genel?

1SBU Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi E§itim Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi
ve Hastaliklari Anabilim Dali, izmir

2SBU Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi E§itim Arastirma Hastanesi, Gocuk
Immunoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, izmir

Giris: Dogustan bagisiklik kusuru (DBK) hastalarinda astim, atopik dermatit ve besin alerjileri
gibi alerjik hastaliklar, ilk prezentasyon bulgusu olabilmekte ve tani gecikmesine yol
acabilmektedir. DBK olan hastalarda alerjik hastaliklarin sikhdiyla ilgili veriler sinirl ve
celiskilidir. Calismamizda DBK tanili hastalarda eslik eden alerjik hastaliklari degerlendirerek
sikh@ini belirlemek ve alerjik hastaliklarin tani ve prognoz siirecine etkisini dederlendirmek
amagclanmistir.

Gerec-Yéntem: SBU izmir Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi EAH Cocuk Alerji ve
Immunoloji Bélimii'nde takip edilen, ESID tani kriterlerine gére DBK tanisi alan ve tanisi
genetik olarak dogrulanan 0-18 yas arasi hastalar retrospektif olarak dederlendirildi.
Bulgular: DBK tanili 252 hastadan 109’unda (%43,3) alerjik hastalik saptandi. Hastalarin
39'u (%35,8) kadin, 70°i (%64,2) erkekti. Alerjik yakinma baslangi¢ yasi median 30 (12-
70,5) ay, DBK tani yasi 48 (16-88) ay, tani gecikmesi 24 (8-46) ay saptandi. Hastalarin
%76,1'sinda alerjik yakinmalarin tani esnasinda veya oncesinde basladigi gorildi. Alerjik
hastaliklarin dagihimi degerlendirildiginde %31,3 astim, %19,8 alerjik rinit, %11,1 atopik
dermatit, %6,7 besin alerjisi belirlendi. Alerjik hastalik sikligi, primer antikor eksikliklerinde
(%67,1) en yuksekti. Alerjik rinit ve astim primer antikor eksiklerinde, atopik dermatit
kombine immun yetmezliklerde sik gérildid (p<0,05). Alerjik hastalidi olanlarda, enfeksiy6z
komplikasyon sikhidi anlaml yliksek saptandi (p<0,001). Atopik dermatiti olan hastalarda
6lam orani diger alerjik hastaliklara gore anlamli ylksek, alerjik riniti olan hastalarda dislik
saptandi (p<0,05).

Sonug: Alerjik hastaliklar DBK olan olgularda sik goérilmektedir ve yaklasik dértte tGglinde
bulgular DBK tanisi 6ncesi baslamaktadir. Bu nedenle alerjik hastaligi olan olgularin erken
tanisi uygun tedavi ile komplikasyonlarin gelisiminin engellenmesi ve yasam kalitesinin
arttinlmasi acisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Alerji, dogustan bagisiklik kusurlari, immin yetmezlik
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Sendromik ve Non-Sendromik Eriskin Immiin Yetmezlik Olgularinin Enfeksiyoz ve
Enflamatuvar Santral Sinir Sistemi Tutulumlarinin Degerlendirilmesi

Zileyha Galata!, Ceyda Tunakan Dalgic!, Eda Aslan!, Reyhan Giimiisburun?, Yusuf Ozeke!?,
Kasim Okan?, Onurcan Yildirrm?!, Ragip Fatih Kural!, Meryem Demir?, Meltem Tasbakan?3,
Omir Ardeniz?

'Ege Universitesi Tip Fakdltesi, Ig Hastaliklari Ana Bilim Dali, Imminoloji ve Alerji Bilim Dali,
Izmir

2Kartal Dr. Litfi Kirdar Sehir Hastanesi, Istanbul

3Ege Universitesi Tip Fakdltesi, Enfeksiyon Hastaliklari Ana Bilim Dali, izmir

Giris

Primer immiin yetmezlik (P1Y) olgularinda SSS tutulumu nadiren gézlenmektedir. Ataksi-
telenjiektazi (AT), Nijmegen kirilma sendromu (NBS) veya purin nikleozid fosforilaz (PNP)
eksikliginde sendromun temel bir parcasi olabilecedi gibi diger PIY olgularinda da enfeksiyéz,
otoimmin veya malign slireglere sekonder SSS tutulumu gelisebilir.

Metod

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Eriskin Immiinoloji BD tarafindan takip edilen eriskin PIY
olgularinin dosyalar retrospektif olarak taranarak SSS’nin enflamatuvar ve enfeksiydz
tutulumu saptanan 9 olgunun klinik, immunolojik ve mikrobiyolojik verileri analiz edildi.
Bulgular

Olgularin 6’'s1 kadin, 3’0 erkekti, ortalama yas 35.78 (£12.82) idi. SSS tutulumlar 4 kiside
enfeksiy6z, 5 kiside non-enfeksiydz olacak sekilde presente olmustu. Bir olgumuz 11 yasinda
gecirdigi tiberkiloz menenjit nedeniyle 2 yil anti-TB tedavi almisti; 1 olgu ise BOS analizinde
kriptokok PCR pozitifligi ile intrakraniyal kriptokok enfeksiyonu ile tedavi edilmisti.
Spondilodiskit ve paravertebral absesi olan LRBA defektli kadin olgunun intraoperatif alinan
kllttrlerinde Stenotrophomonas maltophilia ve Koagulaz Negatif Stafilokok tespit edildi.
Non-enfeksiy6z prezentasyonu olan hastalardan 1 kiside SSS malignitesi (fibroblastik timaor),
4 kiside SSS inflamatuvar kronik hastaligi (atipik demiyelinizan hastalik, Ataksi Telenjiektazi,
Noéromyelitis Optika, MNGIE sendromu (Mitokondriyal nérogastrointestinal ensefalomiyopati)
ve Guillain Barre Sendromu) vardi. WES ve CES analizlerinde COPG1, SLC37A4, ATM, CTLA4,
LRBA, Timidin fosforilaz ve UNC119 mutasyonlari saptandi. Tablo 1 ve 2’de olgularimizin
ayrintil klinik, immunolojik ve genetik analizleri sunulmustur.

Sonug ve Tartisma

PIY hastalarinda SSS tutulumu hafif bilissel bozukluklardan kronik inflamatuvar hastaliklara
ve hatta malignitelere kadar degiskenlik gdsterebilir. Olgularin SSS enfeksiyonu sliphesinde
BOS analizlerinde ileri viral ve fungal PCR yapilasi 6nem tasimaktadir; bu olgularda hayat
boyu sorumlu enfeksiyon ajanlara ydnelik profilaksi tedavisi uygulanmasi gerekebilir.

Anahtar Kelimeler: primer immin yetmezlik, santral sinir sistemi, sendrom

Tablo 1. Santral Sinir Sist_emi Tutulumu Goriilen Primer Immiin Yetmezlik
Olgularinin Laboratuvar Ozellikleri
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Tablo 2. Santral Sinir Sistemi Tutulumu Goériilen Primer Immiin Yetmezlik

Olgularinin Klinik Ozellikleri

Hasta No 1 2 3 4 5 6 7
Cinsiyet K K K E E K K
Yas 35 25 22 34(ex) 36(ex) 24(ex) 56
CTLA-4
Tani  COPGl 1i,9ceb AT mutasyon cvib  cvip | RBA
eksikligi u eksikligi
Atopi - - - - - - -
Otoimmii Tip 1 DM, ITP,
nite ) OTHA ) e, aveit > P OIHA, si
';e”fo"m" SM HSM - LAP, SM HM HSM HSM
erasyon
SSS
Malignite - - - fibroblasti - - -
k tm
Tﬁﬁfgu - - - PF(')EN' Pnémoni | Pnomoni  PE, PN
Karaciger Fibrozis - - HM HM  Portal HT
Tutulumu
SSS TB ) SSS . MNGIE ve Kriptokok Spondilodi
. ADH AT fibroblasti . .
Tutulumu menenjit K tm GBS menenjiti  skit, PA
Timidin
Heterozig Heterozig Heterozig fosforilaz Homozig
ot ot ot mutasyon ot
u3/18
ATM Homozig
C5260- ot
COPG 1 526 del CTLA4  p.L347P( LRBA
AAGAT in c.1040T>
exon 13 C)
Heterozig p.
ot fmman Arg722Hi
c.2534 SLC37A4 ATM etmezlik S &xon
Genetik G>T c.1042_1 C6047A/ Tek baz Y i 17/homo
(p.Arg84 043del(p. G inexon  gegisi nF:)arrr]r?a:I zigot p.
5Leu) Leu348Va 43 Leul841P
IfsTer53) ro exon
34
c.436G>
A
146. aa
de dlisin
yerine
arginin
substitlisy
onu
(G146R)
Anti-T8 IVIG, KS VIG, AB  IVIG
| tedavi Rituksima
Tedavi VIG VIG, KS Abatacept VIG, AV b, KS, AV, Abatacept
o AF,
Sirolimus

8 9
E K
33 57
CVID Kalici SIY
NMO,
- Hashimot
o tiroiditi
LAP, SM -
PN, RBILD PN
Menenjit NMO
Heterozig
ot
UNC119:
c.199G>
T
chri7-
2687937
7 C>A
CES
p. analizi
Gly67Trp normal
KS
VIG Ritliksima
b
VIG

Ankilozan spondilit, PF: Pulmoner fibrozis, PN: Pulmoner noddl, OP: Organize pnémoni, PE:
Plevral eflizyon, SI: Sakroileit, NMO: N6éromiyelitis optika, AV: Antiviral, RB-ILD:

Respiratuvar bronsiolite bagl intersitisyel akciger hastaligi, HSM:

Hepatosplenomegali, KS:

Kortikosteroid, AF: Antifungal, AB: Antibiyotik, MNGIE (Mitokondriyal nérogastrointestinal
ensefalomiyopati),GBS: Guillain Barre Sendromu, ADH: Atipik demiyelinizan hastalik, PA:

Paravertebral abse
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[Abstract:0233] [PS - 085] )
Subkutan Immiinoglobulin Tedavisine Yanitsiz Yaygin Degisken Immiin Yetmezlikli
2 Olgu

Ece Tustiz Onata, Oner Ozdemir _
Sakarya Universitesi Tip Fakdultesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Allerji-Immunoloji Bilim Dall,
Sakarya

Giris: Yaygin degisken immiin yetmezlik (CVID) tanisi ile uzun siiredir takip edilen, uzun
yillar subkutan immiuinglobulin (scig) tedavisi alan ancak scig tedavisi ile vadi Ig G dederi
saglanamayip intraven6z immdinglobulin (ivig) tedavisine geri dontilen 2 hastamizi
sunuyoruz.

Olgu 1: 22 yas kadin hasta. 18 yasinda yaygin dedisken immiin yetmezlik tanisi almis ve ivig
tedavisi baslanmisti. Hasta 4 ay ivig tedavisi aldiktan sonra daha kararh Ig G seviyesi
saglamasi ve uygulanim kolaylhdi saglamasi agisindan scig tedavisine gegilmisti. 4 yil scig
tedavisi ile takip edilen hasta son birkag aydir sik hastalanma sikayeti olmasi Gzerine yapilan
tetkiklerinde Ig G dizeyi: 509 g/dl saptandi. Kontrolde Ig G duzeyi: 470 g/dl ve
semptomatik olan hasta intravendz tedaviye degistirildi. Ivig tedavisine dénildiikten sonraki
2 ayda Ig G duzeyi: 614 g/dl’ ye ylkselen hastanin klinik sikayetlerinde gerileme mevcuttur.

Olgu 2: 23 yas kadin hasta. 15 yasinda CVID tanisi alan hasta yaklasik 5 yil ivig tedavisi
aldiktan sonra hasta scig tedavisi baslanmis. Hasta 4 yil scig kullanmis ve son birkag ayda
yineleyen akciger enfeksiyonu 0yklsi olmasi Uzerine yapilan tetkiklerinde Ig G diizeyi: 373
g/dl saptandi. Ig G diizeyi: 314 g/dl ve semptomatik hastanin tedavisi Ivig tedavisine
doénuldikten sonraki 2 ayda Ig G duzeyi: 597 g/dl’ ye ylkselen hastanin klinik sikayetlerinde
azalma mevcuttu.

Tartisma- Sonug: 2 hastamiz 4 yil gibi uzun slire scig tedavisini sorunsuz kullanmis ancak
dogru kullanim ve dozlamaya ragmen son aylarda scig tedavisi ile hedeflenen Ig G
degerlerine ulasilamamistir. Bildigimiz kadariyla scig tedavisine sonradan yanitsizlik olarak
bildirilen nadir vakalardandir.

Anahtar Kelimeler: Subkutan immiinoglobulin, yaygin dedisken immun yetmezlik,
intravendz immunoglobdlin

167



® L]

Klinik

@ immiinoloji
ongrert

[Abstract:0235] [PS - 086]
Lenfopeni ve notropeni ile basvuran RAC2 mutasyonu olgusu

Mijde Tuba C6gurlit, Mehmet Fatih Orhan?, Ummiigtlstim Dikici!, Oner Ozdemir?
!Sakarya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Imminoloji Bilim Dall
2Sakarya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematolojisi ve OnkolojiBilim Dali

Giris: RAC2 yalnizca hematopoietik hicrelerde bulunan, aktinin yeniden sekillenmesi ve
hicre ici sinyal iletimi igin kritik olan Ras ile iliskili bir GTPazdirl. RAC2'deki mutasyonlar,
fagosit defektlerinden, YDIY’e veya AKIY’e kadar degisen farkli PIY formlarina neden
olabilir2.

Amag: Klinigimize lenfopeni ve nétropeni nedeni ile yonlendirilen ve tetkiklerinde
immunglobulin(Ig) degerleri dlisiik saptanan 4 aylik erkek hastayi sunmayi planladik. Bu
hastayla iliskili genetik mutasyon ve imminolojik parametreler degerlendirildi.

Olgu: 2 aylikken saptanan notropeni nedeni ile Cocuk Hematoloji Klinigine ydnlendirilen
hastanin kemik iligi aspirasyon biyopsisinde ‘myeloid maturasyon arresti’ saptandi. GCSF ile
notrofil cevabi izlendi. Genetik tetkikleri planlanarak lenfopeni tetkik agisindan Cocuk Alerji
Immiinoloji Klinigine yoénlendirildi. Anne-baba arasinda akraba evliligi olmayan ve ailenin ilk-
tek cocugu olan hastanin 6zgecmisinde enfeksiyon dykiisii yoktu. Ailede PIY éykiisii yoktu.
Ilk olarak 7 giinliikken yapilan tetkiklerinde lenfopenisi (1130 mm3) saptandi. Klinigimize
basvurusu sirasinda (4 aylik) Lenfosit:940mm3, Notrofil:1200mm3, IgG:372 mg/dl, IgM:64
mg/dl, IgA:26 mg/dl, Ige<20 IU/ml, Anti-Hbs:50.7 mIU/ml saptandi. Lenfosit alt grubu
sonuglari CD19:22.4%, CD3:72%, CD3+CD4+:49%, CD3+CD8+:15.5%, CD16+56+:5.9%
olarak saptandi. Hastanin PA AC grafisinde timus gdlgesi gérilmekteydi. Yeni Nesil Dizileme
yontemi ile RAC2 geninde Chr22-37628882 c.184>A p.Glu62Lys lokasyonunda missense
rs1555908409 varyanti heterozigot (VAF:%43 C:47 T:35) OMIM veri tabanina gbre patojenik
olarak saptandi.

Tartisma: Hastamizda saptanan, kusurlu nétrofil kemotaksis ve lenfopeni olan immun
yetmezlik-73B (IMD73B), bebeklik veya erken gocukluk doneminde tekrarlayan
enfeksiyonlarin baslangici ile karakterize otozomal dominant bir imminyetmezliktir3.
Laboratuvar galismalarinda B ve T hicre lenfopenisi, nétropeni ve bozulmus ndétrofil
kemotaksisi, azalmis Ig’ler, TREC'ler, NK hicreleri, islevsiz T hticreleri dahil olmak tzere
degisken anormallikler gosterilebilir4. Hematopoietik kdk hiicre nakli tedavi edicidir5.

Anahtar Kelimeler: kombine immun yetmezlik, lenfopeni, nétropeni, RAC2 defekti

Sekil 1. Lenfosit ve notrofil gizelgesi

Sekll L Lerdosit lelgesl
iL "'a V3 pape ape &= 14 = lc‘y oty 3

tek Notrotl Caeiges
.“re ' |
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Tablo 1.Hastanin immiinglobulin degerleri ve antikor yanitlarn

IgG (mg/dl) IgA (mg/dl) IgM (mg/dl)

(830-1820)* (46.5-221)* (75-198.5)x [9E (IU/ml) ~Anti-HBS (mIU/ml)

12.06.2024

(4 ayli) 372 26 64 19 50
02.08.2024

(6 aylik) 313 16,4 25 19 63,9
17.01.2025

(11 ayiy 314 17,6 2

*Aksu G, Genel F, Koturoglu G, Kurugél Z, Kiitiikgtiler N. Serum immunoglobulin(IgG, IgM,
IgA) and IgG subclass concentrations in healthy children: a study using nephelometric
technique. The Turkish Journal of Pediatrics 2005; 47: 19-24

[Abstract:0236] [PS - 049]
ITP ile Seyreden Vakada ELF4 Geninde Yeni Bir Varyant

Perihan Kader Kendirli!, Serife Erdem?, Aysenur Pag Kisaarslan3, Veysel Gok*, Eda Kayhan3,
Alper Ozcan?*, Christoph Klein®, Ekrem Unal®, Ahmet Eken’

1Biyomiihendislik Bélimii, Miihendislik ve Fen Bilimleri Enstitiisii, Abdullah Guil Universitesi,
Kayseri, Turkiye

2Genom ve Kok Hucre Enstitlist, Betll Ziya Eren Genom ve Kok Hlicre Merkezi (GENKOK),
Tip Fakiiltesi, Erciyes Universitesi, Kayseri, Tirkiye

3Cocuk Romatoloji Anabilim Dali, Tip Fakiiltesi, Erciyes Universitesi, Kayseri, Tirkiye
4Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Anabilim Dali, Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi, Kayseri,
Tarkiye

SPediatri Bélimii, Dr. von Hauner Cocuk Hastanesi, Universite Hastanesi, Ludwig-
Maximilians-Universitesi, Miinih, Almanya

6Saglik Bilimleri Yiiksekokulu, Hasan Kalyoncu Universitesi, Gaziantep, Tirkiye

’Colorado Universitesi Anschutz Tip Fakiiltesi, Immiinoloji ve Mikrobiyoloji Béliimii, Colorado,
ABD

Elf4 CD8 ve NK hucrelerinin fonksiyonlarini diizenleyen bir transkripsiyon faktértdir.Bu
calismada, ELF4 geninde yeni tanimlanan p.Gly608Arg varyantinin yapilan immuno-
fonksiyonel deneylerle bagisiklik fonksiyon bozukluklarina etkisini ortaya cikarmayi
amacladik. Hastanin periferik kan 6rneklerinden T ve dodal éldurict (NK) hiicreler izole
edilmis ve imminolojik dedisiklikler, akis sitometrisi yontemi ile dederlendirilmistir. T
hicreleri CD3/CD28 ile uyarildiktan sonra codalma kabiliyetleri ve aktivasyon belirtecleri
incelenmistir. Buna ek olarak, NK sitotositesi, Granzim B ve perforin dlzeyleri 6lcilmUs ve
sonuglar istatistiki testler ile analiz edilmistir. Hastada CD8+ T hiicre sayilarinda artis,
CD4/CD8 oraninda degdisiklik, ve ayrica memory karakteristik (CD45RA-) CD4+ ve CD8+ T
hicrelerinde aktivasyon belirteglerinin farklilasmasi gézlemlenmistir. Ek olarak, NK
hlcrelerinin granzim B ve perforin Uretim seviyeleri dlisik bulunmus, K562 hiicrelerine karsi
sitotoksisite defekti saptanmistir. Ayrica, uyarilma lGzerine T hlcresi proliferasyonu belirgin
bir sekilde artmistir. Elde edilen bulgular, ELF4 varyantinin fonksiyon kaybina yol actigini
goéstermektedir. Tum bu bulgular, p.Gly608Arg mutasyonunun ELF4 proteininin foksiyon
kaybina sebeb oldugunu ve bunun da T hicresi aktivitesinde ve NK hlicresi sitotoksisitesinde
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onemli immunolojik degisikliklere yol actigini géstermektedir. Klinik bulgular agisindan bu
varyantin, literattirde bildirilen diger ELF4 varyantlarindan farkhliklar sergiledigi tespit
edilmistir. Bu tlr 6zgln varyantlarin tanimlanmasi, otoimmtun ve otoinflamatuar hastaliklarin
patofizyolojik mekanizmalarini incelemek igin yeni arastirma imkanlari saglamakta ve bu
slreclerin altinda yatan genetik ve immunolojik mekanizmalar hakkindaki anlayisimizi
gelistirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Dogal 6ldirtcl hicre fonksiyonu, ELF4, immun yanit, otoinflamasyon,
T hicre aktivasyonu

[Abstract:0237] [SS - 050] . .
SLC19A1 ve TNFRSF13B Mutasyonlari ile Iliskili Uzamis Immiin Disregiilasyon: Bir
Olgu Sunumu

Sefika Akyol!, Zehra Blsra Azizoglu?, Serife Erdem?, Hasan Bas?, Vedat Uygun?, Sultan
Aydin!, Fatih Celmeli®, Ahmet Eken®, Ekrem Unal’

1SBU Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatrik Hematoloji ve Onkoloji, Antalya
2Erciyes Universitesi Genom ve Kok Hiicre Enstitiisii, Betiil Ziya Eren Genom ve Kok Hiicre
Merkezi (GENKOK), Kayseri

SINTERGEN Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma Uygulama Merkezi,Ankara

4Istinye Universitesi Medikal Park Antalya Hastanesi, Pediatrik Hematoloji ve Onkoloji
Pediatrik Kemik ili§i Transplant Unitesi,Antalya

5SBU Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatrik Immunoloji ve Allerji Klinigi, Antalya
6Colorado Universitesi Anschutz Tip Fakiiltesi, Immiinoloji ve Mikrobiyoloji Bélim(i, Colorado
’Hasan Kalyoncu Universitesi, Saglik Bilimleri Fakiiltesi, Gaziantep

SLC19A1 geni folat tagsiniminda, TNFRSF13B (TACI) ise B hlcre yanitlarinda kritik rol oynar.
TNFRSF13B mutasyonlari EBV ile iliskili lenfoproliferatif hastaliklarla baglantihidir. Bu olgu,
SLC19A1 birlesik heterozigot ve TNFRSF13B heterozigot mutasyonlarina sahip bir hastada
immn disregilasyonu dederlendirmektedir.26 aylik erkek hasta, (¢ haftadir devam eden
ates, yaygin lenfadenopati, hepatosplenomegali ve direncli pansitopeni ile bagvurdu. Fizik
muayenesinde belirgin servikal lenfadenopati ve yaygin hepatosplenomegali saptandi.
Laboratuvar incelemelerinde; EBV DNA seviyesi 140.786 kopya/mL, ferritin 4993 ng/mL, D-
dimer 1670 mg/L ve laktat dehidrogenaz (LDH) 602 U/L olarak belirlendi. Periferik yaymada
atipik lenfositler gdzlemlendi. Kemik iligi aspirasyonu hiposelliler olarak degerlendirildi ancak
hemofagositoz izlenmedi. Klinik ve laboratuvar bulgulari dogrultusunda HLH-2004 tedavi
protokoll basglandi. Genetik analizde SLC19A1 (c.181C>T, p.Arg61Trp; c.395C>T,
p.Alal32Val) birlesik heterozigot ve TNFRSF13B (c.260T>A, p.Ile87Asn) heterozigot
mutasyonlari tespit edildi. Aile taramasi, SLC19A1 mutasyonlarinin anne ve babadan
bagimsiz olarak hastada birlesik heterozigot formda bulundugunu go6sterdi. Hasta ve yas-
cinsiyet uyumlu saglikli donérden kan 6érnegdi alindi. SLC19A1 mRNA ekspresyonu gPCR ile
Olguldl. PBMC proliferasyonu CD3/CD28 + IL-2 veya PHA mitojenleri ile indiklenerek 5
glnin sonunda dederlendirildi. Metotreksat (0, 1, 100 pM)muamelesi sonrasi apoptoz
Annexin V-FITC/7-AAD ile dlguldi. NK hucre sitotoksisitesi K562 hedef hicreleri kullanilarak
test edildi. SLC19A1 mRNA ekspresyonu distkti. PBMC proliferasyonu CD3/CD28 £ IL-2
veya PHA cevaben azaldi. Metotreksat (0, 1, 100 pM) ile klltlirde hasta htcreleri direngli
olup daha az apoptoza ugradi. Hasta NK hiicre sitotoksisitesi K562 hedef hiicrelere karsi
kontrole kiyasla daha azdi. Bu mutasyonlar immiun disregllasyona yol acarak EBV'ye
yatkinhgi artirabilir. Folat metabolizmasinin immiin hicre islevine etkisini anlamak igin ileri
arastirmalar gereklidir.

Anahtar Kelimeler: SLC19A1, TNFRSF13B, EBV, HLH, Immiin Disregiilasyon
170



Klinik
@ immiinoloji

Longrest
[Abstract:0238] [SS - 051]

Iki kardeste IPEX sendromunun genis klinik yelpazesi: Besin alerjisinden agir
organ tutulumlarina

Sanem Eren Akarcan!, Serenay Alaca?, Ece Senbaykal Yigit!, Pelin Abdal Yildirirm3, Safa
Baris?, Belde Kasap Demir3, Masallah Baran?, Yeliz Cagan Appak?, Eren Soyaltin3, Merve Saka
Giiveng®, Melek Yorgun Altuntas*, Salih Gézmen®, Ilke Tagkirdi!, Tuba Tuncel!

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

2izmir Sehir Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji Klinigi, Izmir

31zmir Sehir Hastanesi, Cocuk Nefroloji Klinigi, Izmir

“Marmara Universitesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerjik Hastaliklar Bilim Dal, Istanbul

5Izmir Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi, Izmir

6Izmir Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji Klinigi, Izmir

Immin disregiilasyon, poliendokrinopati, enteropati, X'e bagl (IPEX) sendromunun klinik
triadi yenidogan doneminden itibaren enteropati, endokrinopatiler ve egzema olsa da daha
geg yasta farkh bulgularla karsimiza ¢ikabilmektedir. Ayni mutasyona sahip iki erkek kardes,
farkh klinik seyirlerinin altini gizmek, tani koymak igin siiphelenmek gerektigini vurgulamak
amaciyla sunulmaktadir.

Vaka 1

On yasinda erkek, 3 yil 6nce akut bobrek yetmezligi tanisiyla renal replasman tedavisi
baslanmis. Bébrek biyopsisinde kronik aktif tibulointersitisyel nefrit ve kresentler saptanmis.
Pulse-metilprednizolon baslanmis. Total IgE (26400 kIU/L) ve IgG4 (2,42 g/L) seviyeleri
ylksek oldugundan IgG4 iliskili renal hastalik tanisi konmus. Steroide ek, Siklosporin A, MMF
ve Rituksimab tedavileri uygulanmis, klinik yanit alinmis. Uc yilin sonunda steroid disi
tedavileri kesilen hastada, gtinasiri 5 mg prednisolon almaktayken kanli ishal, kusma, oral
aftlar ve kilo kaybi baslamis. Ust GIS endoskopisinde pangastrit, kolonoskopisinde tilsere
pankolit saptanmis.

Vaka 2

Vaka 1'in erkek kardesi olan onil¢ yasinda hasta, yedi yasinda ishal nedeniyle tetkik edilirken
gida alerjileri saptanmis. Eozinofilik 6zofajit nedeniyle takibe alinarak aminoasit bazl formula
ve diyet uygulanmis, yanit alinmis. 10 yasinda oral aftéz lezyonlar nedeniyle yapilan
tetkikleri normal saptanmis, kolsisin baslanmis. Boy kisaligi nedeniyle biyiime hormonu
baslanmis. Klinik ekzom sekanslamada STAT5B ve MEFV genlerinde

heterozigot, FOXP3 geninde hemizigot mutasyon (c.816+5G>A)

saptanmis. FOXP3 mutasyonu 6énemi belirsiz varyant oldugu igin anlamh kabul edilmemis.
Annelerinin bir erkek kardesi 8 aylikken, bir erkek kuzeni 5 yasindayken direncli ishal
nedeniyle kaybedilmis.

Vaka 1'de akim sitometrik uyarilmis FOXP3 analizi saghkli kontrole gére disik bulundu.
Imminsupresif tedaviler (Metilprednizolon ve Sirolimus) ve aylik IVIG replasmani baslandi.
Kok hicre nakli icin donér tarama baslatildi.

Anahtar Kelimeler: FOXP3, IGG4 iliskili renal hastalik, inflamatuar bagirsak hastaligi, IPEX
sendromu
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[Abstract:0240] [PS - 087]
Dogustan Bagisiklik Kusurlarinda Kutano6z Bulgular, Tek Merkezli Klinik
Degerlendirme

Burcu Cil!, Sezin Naiboglu?!, Sibel Kaplan Sarikavak?, Ozge Tiirkyllmaz3, Selami Ulas?®, Pinar
Gokmirza!, Cigdem Aydogmus!

1Sadlik Bilimleri Universitesi, Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve
Immiinoloji Klinigi

2Saglik Bilimleri Universitesi, Haseki Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji
3saghk Bilimleri Universitesi, Gaziosmanpasa Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve
Imminoloji

“Tekirdag Ismail Fehmi Cumalioglu Sehir Hastanesi

Arka plan: Primer immin yetmezlik veya yapilan yeni adlandirmayla dogustan bagisiklik
kusurlarinin tipleri ginimuizde 500 hastaligi gegcmis bulunmakta olup her gecen giin yenileri
tanimlanmaya devam etmektedir. Farkindaligin artmasi ve yeni tani yontemlerinin
gelismesiyle nadir gorilen hastalik olmaktan gikip 6zellikle tlkemiz gibi akraba evliligi
oraninin ylksek oldugu Ulkelerde goérece sik gorilen hastaliklar olarak degerlendirilen primer
immun yetmezliklerin 6nemli bir kisminda erken tani icin énemli olabilecek kutan6z belirtiler
gorulmektedir. Bu galismanin amaci, merkezimizde tani almis dogustan badisiklik kusurlar
olan hastalarla iliskili kutandz bulgularinin sikhgini ve niteligini belirlemektir.

Materyal-Metod: Calismada merkezimizde dogustan badisiklik kusuru tanisi almis 426 hasta
retrospektif olarak incelenmis olup deri, géz ve sag bulgulari olan hastalar belirlendi. Cilt
bulgulari ise enfeksiydz, immuino-alerjik, spesifik bulgular ve digerleri olarak 4 gruba ayrildi.

Bulgular: Kutandz belirtiler toplam 198 hastada (%46,4) tespit edildi, bunlardan 117
(%?27.4) tanesinde tani aninda bu bulgular mevcut olup tek basina ya da diger bulgularla
birlikte immunolojik taninin konulmasina temel olusturmustu. Calismamizda en sik
enfeksiy6z nedenli cilt bulgular saptandi. Toplamda 132 vakada (%30,9) enfeksiydz cilt
bulgulari gorilirken bunlarin iginde de en sik bakteriyel cilt enfeksiyonlari gérildigu
saptandi. Enfeksiydz bulgulardan sonra ikinci en sik immino-alerjik bulgular cogunlugu
egzematdz dermatit olacak sekilde toplam 56 vakada (%13,1) géruldu.

Sonug: Bulgularimiz, literatlirdeki calismalarin sonuglarini desteklemekte olup dogustan
bagisiklik kusurlarinda kutanéz semptomlarin yaygin gorilebilecedini gostermektedir.
Ozellikle tekrarlayan, standart tedavilere yanit vermeyen, normal seyrinden adir seyreden,
olagan disi formlarda bulunan veya hastalija spesifik olarak gérilen cilt bulgularinda
dogustan bagisiklik kusurlari akla getirilip bu yonde dederlendirme yapilmasi énerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: cilt enfeksiyonlari, dogustan badisiklik kusurlari, immiin yetmezlik,
kutandz bulgular
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[Abstract:0243] [PS - 055]
Serum Immunoglobulin Degerlerini Referanslara Gore Otomatik Degerlendiren
Mobil Uygulama

Ahmet Sansh!, Mert Eser Meral!, Zehra Bak!, Oner Ozdemir?

1Sakarya Universitesi Bilgisayar ve Bilisim Bilimleri Fakiiltesi, Bilgisayar Miihendisligi Bslimd,
Sakarya

2Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Allerji-imminoloji Bilim Dali,
Sakarya

Giris- Amag: Hastalarda IgG, IgA, IgM ve IgG1, 1gG2, IgG3, 1gG4 dederlerini yas araliklarina
ulusal ve uluslararasi referanslara gore dedgerlendirmek imminyetmezlik hastaliklarinda tani
koydurucudur. Ancak bu stirecin, giniimuzde hizli ve dogru karar verilmesi gerektiginden,
otomatiklestirilmesi blyUk bir ihtiyag haline gelmistir.

Materyal-Metod: Gelistirilen mobil uygulama, React Native tabanh capraz platform mimarisi
kullanilarak hem iOS hem de Android cihazlara uyumlu sekilde gelistirilmistir. Veri depolama
ve ydnetiminde SQLite tercih edilmis olup, uygulamaya ilgili kilavuzlarda belirtilen
immuinoglobulin referans araliklari entegre edilmistir. Referans dederler olarak ulusal Ege,
Selguk ve Sakarya Universiteleri ile Amerika’dan 2 ulusal calisma alinmistir. Sonuglar, bu
uygulamanin klasik / manuel uygulamaya goére, %100 dogruluk oranina sahip oldugunu ve
islem silresinin <=2 saniye oldugunu gostermektedir. Performans testlerinde, ortalama CPU
(islemci) kullanimi %12, RAM (bellek) tlketimi ise 150 MB olarak dlgllmustur.

Bulgular: Bu calismada, hastanin dogum tarihi ve serum immdiinoglobulin sonuclari sisteme
girildiginde, 5 farkh kilavuzu kullanarak yas kriterine gére otomatik tarama yapan ve
sonuglarn “didsidk”, “normal” veya “yuksek” olarak ekrana yansitan bir mobil uygulama
gelistirilmistir. Sistemin validasyonu, 200 retrospektif hasta verisi lizerinde manuel
hesaplamalarla karsilastirilarak gercgeklestirilmistir.

Sonug: Gelistirilen sistem, manuel/goérsel bakma slirecine kiyasla gok daha hizli calismakta
ve sonuglar birkag saniye iginde sunarak doktorlarin karar alma sirecini buaytk élglde
kolaylastirmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Immunoglobulin, referans, otomatik degerlendirme, mobil Uygulama

Mobil uygulama goriintiisi
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[Abstract:0245] [SS - 057] .
APSE ETYOLOJISINDE NADIR BIR NEDEN- Papillon Lefévre Sendromu

Hilal Karabag Citlak!, Fatih Sultan Mehmet Kog!, Giilizar Demir!, Gilben Ozgiil Postuk?,
Nurdan Kayki Aksoy?, Oguzhan Demir3, Ayberk Tirkyilmaz3, Alper Han Cebi3, Zeynep Gokge
Gayretli Aydin?, Gil Salci®, Nalan Yildizt, Fazil Orhan!

IKaradeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Bilim Dali
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

“Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali

Giris: Papillon-Lefévre sendromu(PLS; OMIM245000); erken baslangicl periodontit, sit
digleri ve kalic dislerin erken kaybi ve palmoplantar hiperkeratoz ile karakterize otozomal
resesif gecisli bir hastaliktir. insidansi, 1/ 1-4 milyon olup kadin ve erkek cinsiyeti esit olarak
etkiler.Daha az siklikta fronkul, pyoderma gibi cilt enfeksiyonlarina yatkinlk
gorilebilir.Literatirde pyojenik karaciger apselerinin goraldigi vakalarin yanisira daha nadir
olarak renal, serebral ve akciger apsesi ile prezente olan farkli PLS vakalari da
bildirilmistir.Biz de merkezimizde PLS tanisi alan iki vaka sunduk.

Metod: Olgular tim ekzom dizi analizi (WES) ve Sanger dizilemesi ile dederlendirilmistir.
Olgu: 2 yas 9 aylik kiz hasta inguinal bélgede 1 ay 6nce baglayan sislik sikayeti ile bagvurdu.
Sag inguinal bolge, iliak fossa ve iliopsoas kasinda yerlesim gosteren apse tespit edildi.
Drenaj sonrasinda intraven6z antibiyoterapi baslanan, apse materyalinden gdnderilen
kiltirde Staphylococcus aureus Ureyen hasta immiinolojik degerlendirme acisindan
tarafimiza danisildi. Fizik muayenesinde; sag inguinal bdlgede yaklasik 4x5 cm boyutlarinda
palpe edilen sisligi mevcuttu. Her iki plantar bélgede hafif hiperkeratozu vardi. Hasta 33
haftalik ikiz esi olarak dogmustu, anne baba akraba degil ancak ayni kéydendi. Laboratuvar
bulgular tabloda gésterilmistir (Tablo 1).Kronik granulamatéz hastalik én tanisiyla génderilen
dihidrorodamin testinde normal stimulasyon izlendi.WES analizinde CTSC geninde homozigot
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c.815G>C p.R272P missense patojenik varyasyonu saptandi.Papillon-Lefévre sendromu
tanisi konan hastanin ikiz kardesinin muayenesinde PLS'nin kardinal bulgulari olan
periodontit, stt dislerinin erken kaybi ve bilateral plantar hiperkeratoz goértldi (Resim 1).
Tibbi genetige yonlendirilen hasta sanger dizi analizi yontemi ile aile taramasina alindi.
Sonug: Periodontis ve/veya apse ile basvuran hastalarda tanida nadir bir immin yetmezlik
olan PLS akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: apse, fagositer sistem defekti, iliopsas kasi, immuin yetmezlik

Resim 1

Indeks Vakadaki Plantar Lezyon / Ikiz Karde§teki Bilateral Plantar Lezyonlar ve St Dislerinin
Erken Kaybi

Laboratuvar Bulgulan

WBC (/mm3): 39780 Sedimentasyon: 105

ALC (/mm3): 2980 CRP (mg/dl): 430

ANC (/mm3): 36230 Prokalsitonin (upg/L): 3,91

AEC (/mm3): 100 Anti HbS:73,5 Reaktive
IgG(mg/dl): 1100 Tetanoz Antikoru: 0,23 Reaktif
IgA(mg/dl): 173 Anti B: 1/256

IgM(mg/dl): 152 Anti HIV: Negatif

Total IgE(kU/L): 95 Brusella IgG /IgM: Negatif

Homojenize ARB: Negatif

CD3 (%/mm3): 66( 5227)  ;hce materyali)

Mikobakteri Kiltiri: Ureme Olmadi
(apse materyali)

CD19 (%/mm3): 11 (926) Kan Kiltiirii: Ureme olmadi
Laboratuvar Bulgulari

CD4 (%/mm3): 47 (3768)
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[Abstract:0246] [PS - 088]
Geriatrik Bir Olguda Protein Kaybettiren Enteropati ile iliskili Folikiiler Lenfoma:
Tani Gecikmesine Dikkat Ceken Nadir Bir Vaka

Reyhan Gimisburun', Ceyda Tunakan Dalgig', Zlleyha Galata', Ragip Fatih Kural®, Kasim
Okan?, Onurcan Yildinm?, Salih Afsin!, Nalan Gulsen Unal?, Derya Demir3, Fatma Omdr
Ardeniz?

'Ege Universitesi Tip Fakdltesi, ig Hastaliklari Anabilim dali, Alerji ve Immiinoloji Bilim Dall
*Ege Universitesi Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Gastroenteroloji Bilim Dali
3Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Patoloji Anabilim Dali

Amacg:

Protein kaybettiren enteropati, bagirsak yoluyla albiimin, globulin ve lenfosit kaybina neden
olarak sekonder immiin yetmezlik ile sonuglanabilen nadir bir durumdur. Ileri yasta tani alan
olgular literatirde sinirl sayidadir. Burada folikliler lenfomanin da eslik ettigi protein
kaybettiren enteropati olgusu paylasiimaktadir.

Olgu:

71 yas erkek hasta, 20'li yaslardan beri intermittan baslayan ve persistan hale gelen
jeneralize gode birakan 6dem, globulin dislkligu, kronik ishal ve tekrarlayan akciger
enfeksiyonlari nedeniyle immin yetmezlik poliklinigine yénlendirilmistir. Hastanin
mikrobiyolojik analizde Cryptosporidium saptanmis ve azitromisin tedavisi baglanmistir.
Laboratuvar incelemelerinde lenfopeni, hipoproteinemi, hipolipidemi ve hipokalsemi tespit
edilmistir. Hipoalbuminemiye ek olarak izole IgG eksikligi saptanmis, intestinal protein kaybi
on tanisiyla gaitada alfa-1 antitripsin dlizeyi ylksek (>3600 pg/g) bulunarak protein
kaybettiren enteropati tanisi konulmustur (Tablo 1). Artmis gaita kalprotektin atilimi ve
serum amiloid A yiksekligi nedeniyle Uist GIS endoskopi ve kolonoskopi yapilmis. Duodenal
biyopside lamina propriada dilate lenfatikler izlenmis ve folikller lenfoma tespit edilmistir.
Hasta evre 1-2 sinirli hastalik olarak degerlendirilmis ve bekle-gor stratejisi ile izleme
alinmistir. Genetik analizde MEFV (patojenik) ve TAS1R3 (6nemi bilinmeyen varyant)
mutasyonlari saptanmistir. Lenfosit akim sitometrisinde B lenfopeni tespit edilerek hastaya
sekonder immin yetmezlik tanisi konulmustur. IVIG, albimin, diliretik ve orta zincirli yag
asidi replasmani baslanmistir.

Tartisma ve Sonug:

Bu nadir olguda, uzun sire devam eden semptomlara ve tekrarlayan poliklinik bagvurularina
ragmen protein kaybettiren enteropati ve bu antite ile iliskili gelistigi dislnulen foliktler
lenfoma tanisinin geciktigini gérmekteyiz. Immiin yetmezlik olgularinda farkindahgin
artirllmasi, hastalarin erken donemde uygun merkezlere yénlendirilmesini saglayarak tani ve
tedavi sureclerini iyilestirebilir ve komplikasyonlarin 6nlenmesine katkida bulunabilir.

Anahtar Kelimeler: Protein kaybettiren enteropati, folikiler lenfoma, sekonder immiun
yetmezlik

Tablo 1. Protein kaybettiren enteropatiye sekonder immiin yetmezlik olgusunda
laboratuvar degerleri

kG IgM IgA lRE (D3 (D4 (D8 (D19 (D16-56 Gaytada alfa-1 Fekal Serum Amiloid A
(mg/dl) (mg/dl) (mg/dl) (kUQ) (8) (%) (%) (&) (%) antitripsin kalprotektin

Olgu 355 037 23 <17 487 268 201 50 1125 3600 ug/g 177mg/kg  62mg/L
(N<400) (N:<70mg/kg) (N6.4mg/L)
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Miyokarditle Prezente Olan Nadir Genetik Gegisli BCL10 Eksikligi: Maternal
Uniparental Izodizomi

Betiil Karaatmaca!, Cankat Genis?, Emine Azak3, Seval Ozen?, Ozlem Arman Bilir®, Metin
Yigité, Hasan Bas’, Ayse Metin?

1Sadlik Bilimleri Universitesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji ve
Hastaliklar Klinigi

2Saglik Bakanligi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Immiinolojisi ve Aleriji ve
Hastaliklari Klinigi

3saghk Bilimleri Universitesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Kardiyolojisi Klinigi
4Saglik Bakanlhdi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Klinigi
5Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Kemik 1ligi
Nakil Unitesi

6Ankara Yildinnm Beyazit Universitesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Sagligi ve
Hastaliklari Anabilim Dali

’Ankara Intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani ve Arastirma Merkezi

GIRIS: BCL10 eksiklijinde hem B hem T lenfositlerinin fonksiyonlarinin bozulmasi sonucu
kombine immiin yetmezlik(KIY) klinigi goriliir ve tek kiratif tedavi hematopoetik kék hiicre
nakli(HKHN)dir.

Olgu: Aralarinda akrabalik olmayan ebeveynden, term dogan kiz bebek 3,5 aylikken Gst
solunum yolu enfeksiyonu(USYE) bulgulariyla oral antibiyoterapisi baslanmis ve tedavi
altinda ates, emmede azalma, tasikardi ve aritmilerinin olmasi Uzerine gocuk yogun bakima
yatinldi. EKG’de sinUs tasikardisiyle uyumluydu ve propranolol baslandi, EKO’da PFO izlendi.
Bronkopnémonisine ydnelik intravendz(iV)antibiyotik tedavisi ve 02 destedi baslandi.
Immiinolojik dederlendirmesinde panhipogamaglobulinemisi ve B hiicre aziii(Tablo 1)
gérilmesi tizerine 0,5 gr/kg/doz IV immiinoglobulin(iVIG), trimetoprim/siilfametaksazol ve
flukanozol profilaksileri baglandi. Tim ekzom dizileme(WES) analizi génderildi. Taburculuk
sonrasi kontroliinde 1 haftadir USYE bulgulari vardi, kontrol EKO’da sol ventrikil sistolik
disfonksiyon ve dilatasyon bulgularinin olmasi Uzerine génderilen kardiyak enzimleri yliksek
bulundu ve akut miyokardit 6n tanisiyla yatirldi. Kaptopril, furosemid, karnitin,
metilprednizolon ve 2 gr/kg iVIG ve CMV PCR; 743403 IU/ml saptanmasi Uzerine IV
gansiklovir tedavileri baslandi. Izleminde CMV miyokarditine ydnelik foskarnetle haftalik CMV
hiperimmunoglobulin tedavileri eklendi. WES’de homozigot BCL10 mutasyonu saptanarak
segregasyon analizi yapildi, annenin heterozigotken babanin sonuglarinin normal gelmesi
birinci kromozom uniparental dizomi(UPD) stphesi olusturdu. Ek genetik incelemeler
maternal UPD1'i dogruladi. HKHN igin aile ici HLA taramasi baslandi, uyumlu verici olmayinca
Turkkok’e basvuruldu. Miyeloablatif rejimle Tlarkkdk’ten 9/10 uyumlu vericiden HKHN yapildi,
ancak nakil sonrasi CMV reaktivasyonu, sepsis ve multiorgan yetmezligi nedeniyle hasta
kaybedildi.

Sonug: Immiin yetmezliklerde klasik kalitim kaliplarinin disindaki atipik mekanizmalar,
kompleks fenotiplerin ortaya cikmasina neden olarak tanida ek dederlendirmeler
gerektirmektedir. Sunulan bu nadir vakanin, alisiimadik dzelliklere sahip hastalarin tani
stirecinde klinisyenlere yol gosterici olacagi disintlmektedir.

Anahtar Kelimeler: CMV, kombine immiun yetmezlik, miyokardit, uniparental dizomi

Tablo 1. Olgunun laboratuvar bulgulari
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[Abstract:0248] [PS - 090] ]
Kistik Fibrozisli Cocuklarda Tiikiiriik Inflamatuar Belirteglerr ve Dis Etr Saghgi

Emel T. Ataman Duruel?, Cansu Ozsin Ozler?, Onurcem Duruel?, Mina Gharibzadeh

Hizal*, Begiim Ozbek Cicek®, ismail Yaz®, Meryem Uzamis Tekgicek?, Nural Kiper?, ilhan
Tezcan®, Ezel Berker®

IHacettepe Universitesi, Dis Hekimli§i Fakiiltesi, Periodontoloji Anabilim Dali, Ankara
?Hacettepe Universitesi Dis Hekimligi Fakiiltesi, Cocuk Dis Hekimligi Anabilim Dali, Ankara
3istanbul Beykent Universitesi, Dis Hekimligi Fakiiltesi, Periodontoloji Anabilim Dali, Istanbul
“Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk
GOgus Hastaliklar Bilim Dali, Ankara

SHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Immunoloji
Bilim Dali, Ankara

¢istanbul Medipol Universitesi, Dis Hekimligi Fakdiltesi, Periodontoloji Anabilim Dali, istanbul

Bu calisma, kistik fibrozis (KF) hastalarinda tikurik biyobelirtecleri ile periodontal saghk
durumu arasindaki iliskiyi incelemektedir. KF, CFTR proteinindeki genetik bir mutasyon
sonucu mukus kalinlasmasi, mukosiliyer disfonksiyon ve alt solunum yollarinda enfeksiyona
yatkinlik ile karakterize edilen otozomal resesif bir hastaliktir. Hem KF hem de periodontal
hastaliklar, gram-negatif bakterilerin tetikledigi inflamasyonla iliskili olup benzer patojenik
mekanizmalar sergilemektedir. Bu benzerlik, KF hastalarinin periodontal saglik durumlarinin
incelenmesinin énemini artirmaktadir.

Calismaya 33 KF hastasi ve 32 saglikh birey dahil edilmistir. Klinik periodontal parametreler
Olcilmus ve tukidrdk érneklerinde IL-17, IL-1B, IL-10, Human B-defensin-1 (HBD1) ve
sekretuvar immunoglobulin A (sIgA) seviyeleri ELISA ydntemiyle analiz edilmistir. KF
hastalarinin gingival indeks (GI) ve sondalamada kanama (BoP) skorlarinin saglkli bireylere
gore anlamli derecede yliksek oldugu bulunmustur. Ayrica, tikartkte IL-17, IL-1B ve HBD1
seviyeleri KF grubunda belirgin sekilde artmig, buna karsilik sIgA seviyeleri azalmistir. IL-10
seviyeleri arasinda ise anlaml bir fark gézlemlenmemistir. Gingivitisli KF hastalarinda bu pro-
inflamatuar biyobelirtec seviyeleri periodontal olarak saglikli KF bireylerine kiyasla daha
ylksek bulunmustur.

Elde edilen bulgular, kistik fibrozis hastalarinda belirgin sekilde artmis pro-inflamatuar yanit
ile birlikte periodontal parametrelerde anlamli bir bozulma oldugunu ortaya koymaktadir. Bu
durum, KF'nin sistemik inflamasyonunun dis eti saghgdini olumsuz etkiledigini ve KF
hastalarinin diizenli periodontal bakim ve takibe ihtiyagc duydugunu ortaya koymaktadir.
Daha genis kapsamli calismalarla bu bulgularin dogrulanmasi 6nerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: ELISA, Gingivitis, Kistik fibrozis
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[Abstract:0249] [SS - 058]
A Rare Primary Immunodeficency Hidden in Autoimmunity: Heterozygote CD3G
variant in a 49-year-old Female Patient

Seda Altiner', Goksal Keskin', Ezgi Gokpinar Il _
'Ankara Universitesi Tip Fakdltesi I¢ Hastaliklari ABD, Imminoloji ve Alerji BD
2Ankara Universitesi Tip Fakiltesi Tibbi Genetik ABD

The T-cell receptor (TCR)/CD3 complex plays a crucial role in T-cell development and
immune regulation. CD3G gene encodes one of the CD3 subunits named CD3y, and its
deficiency can cause autoimmune disorders, immunodeficiency and recurrent infections. To
date, only 13 patients with CD3G variants have been reported. Autoimmunity in patients
with CD3y deficiency may involve many organs and systems: the thyroid, hematologic
system, the liver, lung, kidney, bowel and skin. Symptoms usually start in childhood or early
adulthood, however, late adulthood onset CD3y deficiency has not been previously
described. Our case was a 46 years old female from a consanguineous marriage. She was
misdiagnosed as Common Variable Immune Deficiency (CVID) complicated with
Granulomatous Lymphocytic Interstitial Lung Disease (GLILD) and probable CVID associated
enteropathy. Previous colonoscopy specimens were compatible with ulcerative colitis and
protein losing enteropathy. She had severe interstitial lung disease and bronchiectasis and
severe 02 dependent pulmonary hypertension, right heart failure and cardiac ascites. She
was put on Rituximab for severe GLILD. She was under IGRT and prophylactic
antibiotherapy, and she was not having frequent infections. Heterozygous
€.213dup(p.Trp72Metfs*6) variant in the CD3G(NM_000073.3) gene was identified via whole
exome sequencing. The variant was classified as pathogenic. Although CD3y deficiency is an
autosomal recessive disorder, autoimmunity has been described in heterozygous individuals
(PMID: 24910257).0ur patient, who has more severe symptoms than the heterozygotes
described before, demonstrates a compelling case providing basis for further research. Older
age and from multiple comorbidities driven by autoimmunity sgould raise suspicion for
monogenic causes of IEI.

Keywords: Autoimmunity, CD3G gene, Primary Immunodeficency

[Abstract:0250] [SS - 059] ) o )
SAGLIKLI ERISKINLERDE IgG-IgA-IgM DUZEYLERININ YASA GORE REFERANS
ARALIKLARININ BELiRLENMESI

Seda Altiner?, Goksal Keskin?, Saliha Oziitemiz Tutang?
'Ankara Universitesi Tip Fakiltesi I¢ Hastaliklari ABD, Immunoloji ve Alerji BD
2Ankara Universitesi Tip Fakultesi I¢ Hastaliklari ABD

Amag: Serum immaunglobulin dizey tayini klinik uygulamada sik olarak kullanilir. Cinka
immuin yetmezliklerin tanisinda, bircok enfeksiyon ve immin durumun tanimlanmasinda
faydalidir. Klinik laboratuvarlar, genellikle Uretici kitlerinde belirtilen referans araliklarini
kullanirlar ancak immiunglobulin dizeyleri bélgeler arasi, yas, cinsiyet, maruziyetler gibi
kaynak popilasyonun 6zelliklerine bagh degiskenlik gosterirler. Bu nedenle, bu galismada
kendi popllasyonumuza 6zgu yasa gore yeni immunglobulin referans araliklarini belirlemeyi
amaclamaktayiz.

Yontem: Calismaya 18-65 yas arasi 305 kisi dahil edildi. Her biri 61 kisiden olusan toplam 5
grupta serum IgG-IgA-IgM dlzeyleri nefelometrik yontem kullanilarak calisildi. Elde edilen
verilerle, belirledigimiz yas gruplarinda %95 gliven araligina gore yeni referans araliklari
hesaplandi. Bu referans araliklarn Uretici firmanin kendi dederleri ve literatir verileri ile
kiyaslandi. Immiinglobulin diizeyleri lizerine yas, cinsiyet, sigara-alkol maruziveti ve kentsel-
kirsal yasam faktorlerinin etkileri incelendi.
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Bulgular: Serum IgG. IgA ve IgM parametrelerinin yastan bagimsiz referans araliklari sirasi
ile 11,8-12,3, 2,04-2,24, 1,07-1,21 olarak hesaplandi. Yasa bagl olarak IgG ve IgA dlizeyleri
anlamli degisim gostermezken, IgM dlizeylerinin yasla birlikte dlsttigu gorilda. IgG ve IgA
dlzeyleri Gzerine cinsiyetin bir etkisi gortilmezken, IgM dlzeylerinin erkeklerde kadinlardan
daha ylksek oldugu tespit edildi. IgG ve IgM dizeyinin sigara kullananlarda kullanmayanlara
gore daha dusuk oldugu belirlendi. Alkol, vicut kitle indeksi ve kentsel-kirsal yasam
faktorlerinin ise her ¢ imminglobulin diizeyinde de anlamh dedisimlere sebep olmadigi
goralda.

Tartisma: Galismamiza ait verilerin, literatiirdeki diger galismalar ve Uretici firma degerleri ile
karsilastirildiginda farkli oldugu gorildi. Bu farklihk bélgesel degisimle iliskilendirildi. Sonug
olarak calismamiz, serum immiunglobulin degerlerinin yasa, cinsiyete, alkol-sigara
maruziyetine, kentsel-kirsal yasam 0Ozelliklerine bagh degisimleri hakkinda kullanilabilir
bdlgesel bir veri sagladi.

Anahtar Kelimeler: Cinsiyet, Immiinglobulin, referans arali§i, saglikli eriskin, yas

Yasa Gore IgM Diizeyi

Tablo 6.6. Yasa Gire IgM Diizeyi

3 0 ’
Vas oK onass  Med MMinMak) yam . D
18-25 Yas 1,17 1,31£0.61 1.22 (0.37-3,37) 1,15-1.46
26-35 Yas 0,99 1.08=0.47 1.03 (0,35-2.81) 0.96-1.20
36-45 Yas 1,10 1,25%0,63 1,14 (0,37-3,37) 1,08-141 0,003
46-55 Yas 0,91 1.08+0.77 0.93 (0,27-5.14) 0,88-1.28
56-65 Yas 0,84 0.97+£0.55 0,79 (0,3-3.25) 0.83-1.12
Toplam 0,99 1,14=0,62 1,03 (0,27-5,14) 1,07-1,21

Qxt: Ortalama; S3: Standart Sapma; Med:Medyan (Ortanca); Min: Minimum; Maks:Maksimum
p<0,05; Kruskal Wallis-H testi ve Benferroni tests kullanilds.

Yasa Gére Ig M dizeyini gbsterir tablodur. Ort: Ortalama; Ss: Standart Sapma; Med:Medyan
(Ortanca); Min: Minimum; Maks:Maksimum p<0,05; Kruskal Wallis-H testi ve Benferroni
testi kullanild..

Yasa Gore IgG Diizeyi

Geomertik Med (Min- %95 Guven Laboratuvar

vas Ortalama Ort + Ss Maks) Arahgi Referans Araligi P

\1(2;’25 12,07 12,24+2,00 1(25:‘7‘)(8'2' 1;;2 7-16 g/L 0,202
Voe o 11,43 11,5861,84 (o (720 100 7-16 g/L 0,202
32;45 12,22 12,43+2,27 1(25:;)(7'5' ﬁgf 7-16 g/L 0,202
32;55 11,54 11,82+2,63 éé:j)(GA- Eig 7-16 g/L 0,202
52;65 11,99 12,19+2,21 1338 (7,1- 1;32 7-16 g/L 0,202
Toplam 11,85 12,05+2,21 éé:i)w'“' 528 7-16 g/L 0,202

Ort: Ortalama; Ss: Standart Sapma; Med:Medyan (Ortanca); Min: Minimum;
Maks:Maksimum p<0,05; Anova Analizi analizi kullanild..
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Kolaylastirilmis Subkiitan Immiinoglobulin Replasman Tedavisinin Giivenligi ve
Etkinligi

Nadira Nabiyeva Cevik!, Saliha Esenboga?, Deniz Caddas?, Ilhan Tezcan?

'Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji, Basaksehir,
Istanbul

?Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk immunoloji Bilim Dali, Altindag Ankara, Turkey
Giris: Dogustan gelen badisiklik yetmezlikleri (IEI)olan hastalar, immunoglobulin replasman
tedavisinden (IgRT) siklikla fayda gérmektedir. Bu tedavi, intravendz (IV) veya subkutan
(SC) yolla uygulanabilmektedir. SC uygulama arasinda %10 veya %20 formulasyonlarin yani
sira, hiyallronidaz ile kolaylastirilmis uygulama yontemleri bulunmaktadir.Bu yontemler
genellikle pompa inflizyonu veya manuel hizli itme(rapid push) teknikleri ile
gergeklestirilmektedir.Bu calisma, IEI'li hastalarda hiyaltronidaz ile kolaylastirilmis IgRT'nin
manuel itme yontemiyle uygulanmasinin etkinligini ve yan etkilerini degerlendirmeyi
amaclamaktadir.

Yéntem: HiyalUronidaz ile kolaylastiriimis SC IgRT manuel rapid push yéntemiyle alan 20
hastanin 1,5 yillik takip verileri topladik ve analiz ettik.

Bulgular: Kohort,5 cocuk(%25) ve 15 yetiskin(%75) olmak Ulzere toplam 20 hastadan
olusmaktadir ve hastalarin %60'I erkektir.Bu hastalarin 8'i IV IgRT'den,11'i %10 SC IgRT'den
gecis yapmis olup,1 hasta dogrudan kolaylastiriilmis SC IgRT'ye baslamistir.1,5 yillik takip
siresince toplam 199 tedavi uygulanmistir (Tablo 1). Medyan infliizyon hizi dakikada 2
ml(min-maks:0,6-3,3 ml)olup, medyan IgRT dozu 977.500 mg(min-maks:429-1620 mg)
olarak kaydedilmistir.Toplam uygulama sliresi medyan 150 dakika (min-maks:30-240
dakika) olup, her bir uygulama bolgesine verilen doz 100 ila 400 ml arasinda degismekte ve
bazen iki bolgeye bdélinmektedir. IgG cukur degerleri, dnceki IgRT ile kolaylastirilmis SC
yaklasim arasinda anlamh bir farkhlik géstermemistir(p = 0,242). Hastalarin %90'I lokal yan
etkiler bildirmistir; bunlar arasinda agri %55 (n=11), yanma %40 (n=8) ve kasinti %60
(n=12) yer almaktadir. Sistemik yan etkiler ise hastalarin %20'sinde gérulmustlr ve hafif
ates %5 (n=1), yorgunluk %5 (n=1) ve bas agrisi %10 (n=2) seklinde rapor edilmistir.
Sonug: Kolaylastirilmis SC IgRT, diger IgRT ydntemleriyle karsilastirilabilir stabil IgG gukur
seviyeleri saglayan, uygulanabilir ve iyi tolere edilen bir tedavi secenegi olarak 6ne
¢citkmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Kolaylastiriimis subkitan immiinoglobulin replasman tedavi, dogustan
geeln immunyetmezlik, hiyaltronidaz

Tablo:1

Toplam hasta, n [20

Yas (vil{medyan) | 25.5 (IQR:17-39.75)

(1QR) M5, Max; 63

Cinslyet (E) | % 60 (n=12)

| o .

Fam dagbom CVID: %60 (1r=12)

% KIY: %620 (n=4)
LRBA %10 (n2)
AKIY: %5 (n=1)
XLA: %S (n=1])

| Onceki IGRT | TVIG: %40 (=8

“ i) SKIG: %55 (n=11)
Daha dince hig replasman almayan hasi: 65 (n=1)

BMI 21.83 (IQR=19.5.253

(medyan) (IQR) Mim: 15,3, Max:34.2

Onceki IgRT 1050 (IQR: 666-1 180)

sirnsanda cukur 1gG | Min: 50, Max: 1100

Medyan (1QR)

Kolaylastirilme sc. N 07 (JQR: 83713000

IgRT sirnsanda Min: 429, Max: 1620

cukur 1GG

Hasta é6zellikleri
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Primer Immiinyetmezlik Tanili Hastalar veya Ebeveynlerinin Primer
Immiinyetmezlikle Ilgili Bilgi Diizeyi Ve Farkindaliginin Degerlendirilmesi

Nadira Nabiyeva Cevik!, Cansu Ozdemiral?, Saliha Esenboga?, Deniz Cagdas?, Ilhan Tezcan?
'Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji, Basaksehir,
Istanbul

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji Bilim Dali, Altinda§ Ankara, Turkey

Giris: Primer immin yetmezlikler (P1Y) konakginin immiin savunmasi ve immin
regllasyonunu saglayan genlerdeki mutasyonlardan kaynaklanan hastaliklardir.Hasta ve aile
egitimi, enfeksiyonlarin, enfeksiyon disi komplikasyonlarin ve organ hasarinin dnlenmesi ve
tedavisi icin kritik Sneme sahiptir.Bu calismada, PIY tanisi alan hastalar veya ebeveynlerinin
P1Y iligkili bilgi dizeyini ve farkindahini dederlendirmeyi amacladik.

Yéntem: PIY tanisi almis olan yetiskin hastalar ile 18 yas alti cocuklarin ebeveynleri dahil
edildi. 30 sorudan olusan bir anket hazirlandi.Sorular "dogru", "yanhs" veya"fikrim yok"
secenekleriyle yanitlandi.Poliklinik bagvurusu sirasinda anket uygulandi, daha sonra PIY
bilgilendirme brosiri dagitildi.2 ay sonraki kontrolde ayni anket ikinci kez uygulandi.
Bulgular: Toplam 51 hasta, PIY anketini tamamladi.Katilimcilardan %62.7(n=32)hastanin
kendisi,%27.5(n=14) hastanin annesi ve %9.8(n=5) hastalarin babasiydi.Ortalama yas
34.55 (min:14 -maks:61 yil),%62.7 kadindi(n=32).Hastalarin %37.3'4G (n=19) Universite
mezunu, %35.3(n=18) lise mezunu,%7.8'i (n=4) ilkokul mezunu, %17.6'si (n=9) ortaokul
mezunu ve %2'si(n=1) okur-yazar degildi.Ilk ankette katilimcilarin %70.6'si (n=36) PIY’in
yalnizca gocukluk déneminde gérilmediginin farkinda oldugunu belirtirken,%25.5(n=13)
"fikrim yok" seklinde ifade etmistir.Ikinci ankette ise katihmcilarin %80.4'G (n=41) bu
hastaligin sadece gocukluk caginda gorilmedigini belirtmis ve "fikrim yok" diyenlerin orani
%9.8'e (n=5) diismiistiir.Hastalarimiz arasinda PIY tedavi secenekleri en az bilinen
alanlardan biri olmustur. Ilk ankette hastalarin %68.6'si (n=35) antikor eksikli§i durumunda
intraven6z immdiinoglobulin (IVIG) tedavisinin kullanildigini dogru bir sekilde yanitlamistir.
Kitapgigi okuduktan sonra yapilan ikinci ankette ise hastalarin %86.3'i (n=44) IVIG tedavisi
hakkindaki bilgilerini artirdiklarini belirtmistir(p<0.019).Sonug: Erken tani ve etkili tedaviye
ek olarak, hasta ve aile egitimi kritik ®éneme sahiptir giinkii PIY kronik, multisistemik bir
hastaliktir.Dogru bilgi ve farkindalikla hayat kalitesi 6nemli dlciide artabilir.Hem ilk tani
sirasinda, hem her kontrol vizitinde s6zli ve bilgilendirme brosirleri aracilidiyla egitimler
verilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Primer immunyetmezlik, hasta egitimi, immin yetmezlik takibi
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Ilk anket yanitlar
$ekil.1 ik anket sorularina verilen yamitiari

Prmer immun yetmeziider
gofduniukia allevi hastalidardr ve
allede akrabalk olmas: poimar immin
yelmezikadin ortya grkoma riskini
artuir

=

a TRUT

Primar immun yetmaziiderde antikor
eksikiyi varsa immunogiobulin yerine

Koyma tedavisi uygulan hicre naki

sFAST = NOIDIA

STRUL STACSE # NOIDEA

Primer immun yetmezbiderde baggihgin
dizensiz cahsmasina bagl otcimmin
hastaiiiar, kansecier, alerik hastalikiar
oorliebiis

Immunogiodulin yerine koyma tedavisinn
elkisi 3-4 haftads

«TRUE «FALSE «NOIDEA

«TRUE «FALSE «NOIDEA « TRUE

Calismaya Katilan Katiimcilarin Ozellikleri
Degisken Toplam

Katilimci, (n; %) 51 (%100)

Anketi Dolduran (n;% ) 51 (%100)
Hastanin kendisi 32 (%62.7)
Hastanin annesi 14 (%27.5)
Hastanin babasi 5 (%9.8)

Yas Ortalamasi (mean+SD; min.-max.) 34.55+£12.832 (14-61 yil)

Cinsiyet (n; %)
Kadin
Erkek

Egitim durumu (n; %)
Universite mezunu
Lise mezunu

32 (%62.7)
19 (%37.3)

19 (%37.3)
18 (%35.3)

0,
Ortaokul mezunu 9 (%17.6)
N 4 (%7.8)
IIkokul mezunu 1 (%2)
Okur yazar olmayan °
= 0,

'\I('aDr%\l(aIan hastalar (n;%) 25(49%)
iy 12(23.5%)
D 5(9.8%)

3(5.8%)
XLA . 3(5.8%)
Sendromik+KIY '

1(1.9%)
KGH 1(1.9%)
thinflamatuar hastaliklar 1(1'90/0)
AKTY 2

«TRUE «FALSE
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B{ain primer immdn yetmexzfiklere kik

yapilw

4

« NO IDEA

Hastalar, immdnogiobulin yerine koyma
tedavisine evinde de alabsr

«FALSE «NOIDEA
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[Abstract:0255] [PS - 091]
DCLRE1C (Artemis) Mutasyonuna Bagh Bronsektazi Gelisen Atipik Siddetli Kombine
Immiin Yetmezlik Olgusu

Ozan Kapcay?!, Mehmet Kili¢!, Filiz Demir Sahin!, Baran Erman?

IFirat Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari, Elazi§
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagli§i Enstitiisti, Pediatrik Temel Bilimler
A.B.D., Ankara

GIRIS

DCLRE1C (Artemis) geninde meydana gelen hipomorfik mutasyonlar sonucu olusan klinik
bulgular agir kombine immin yetmezlikli hastalara gore daha hafif seyirlidir. Bu klinik
tabloya Atipik Agir Kombine Immiin Yetmezlik (AKIY) denilmektedir. Olgumuzda Artemis
genindeki hipomorfik mutasyon sonucu; gocukluk caginda antikor eksikligi ve bronsektazi ile
prezente olan, addlesan dénemde kombine immin yetmezlige déniisen Atipik AKIY tablosu
meydana gelmistir.

OLGU

Yedi yas kiz hasta; tarafimiza sik enfeksiyon gecirme, kronik balgamh 6ksirik sikayetleri ile
basvurdu. Hastanin 6zgecmisinde direncli oral kandidiyazis, brusellozis, kizamik, prurugo
nodularis, kronik otit, sik st ve alt solunum yolu enfeksiyon 6yklsl vardi. Soygecmisinde
ebeveyn akrabaligi olan hastanin 8 aylikken gastroenterit sebebiyle erkek kardes 6lim
OykUsi vardi. Hasta dogustan immdunite kusurlar ve kronik akciger hastaliklar acgisindan
tetkik edildi. Ig A duzeyi dusuk, IgM dlzeyi yuksek saptandi. Asi yanitlar negatifti. Toraks
tomografisinde bronsektazi saptandi. Hasta IgA Eksikligi ve Bronsektazi tanilariyla takibe
alindi. Takiplerde IgM yiiksekligi spontan dizeldi. Takiplerini aksatan hasta uzun yillar ayni
tanilarla takip edildi. Hastada 18 yasindayken IgG, IgG3, T ve B hiicre duzeylerinde digsuklik
saptanip, Kombine Immiin Yetmezlik tanisi konuldu. Intravendz immiinglobulin (IVIG)
replasman tedavisi baslandi. Tum egzom sekanslama genetik analizi yapildi. DCLRE1C
geninde daha 6nce bildirilmemis olan (novel), missense varyant mutasyon c.632G>T (
p.Gly211Val ) saptandi. Mutasyon homozigot genotipte, patojenite sinifi VUS'tu (6nemi
belirsiz). Hastaya T (-), B (-), NK (+) Atipik Agir Kombine Immiin Yetmezlik tanisi konuldu.

SONUC

Adir Kombine Immiin Yetmezlik, zaman zaman genis bir laboratuvar ve klinik spektrumla
ortaya cikabildiginden, klinisyenler agir kombine immun yetmezliklerin antikor eksikligi ve
bronsektazi gibi atipik sunumlarinin farkinda olmalidir.

Anahtar Kelimeler: artemis, akiy, dclrelc, scid

Immiin Yetmezlik Diisiindiiren Bulgular

¢ Kizamik
e  Sik USYE (= 2/ay) e Sik ofit (24 otit/yil)
e Oral kandidiyazis ¢ Sk ateglenme e Direngli egzama
10. AY 5.YAS * 7.YAS
7. AY ® 3.YAS 6.YAS
e Brusella e  Sirekli balgamli ksUriik e Bronsektazi
e Sik pnomoni (z 2 yil) e IgA eksikligi
e Sk yaths, paranteral s Agiyanit
antibiyotik ihtiyac negatifligi

Hastanin Kliniginde Immiin Yetmezlik Disiindiiren Bulgular
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[Abstract:0256] [SS - 062] ]
TNFRSF13B geninde yeni bir varyant: Inflamatuar bulgularin baskin oldugu CVID
fenotipi icin patojenik olabilir mi?

Orhun Efe, Seda Altiner _ _
Ankara Universitesi Tip Fakultesi I¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali Immunoloji ve Alerji
Hastaliklari Bilim Dali

Giris

TNFRSF13B mutasyonlari CVID hastalarinin yaklasik %10’unda saptanmaktadir. TNFRSF13B
geni 17. kromozomda yer alir ve B hucrelerinde TACI reseptdrinid kodlamaktadir. TACI
reseptori, transkripsiyon faktorlerinin aktivasyonu araciligiyla B hiicre aktivasyonu, plazma
hicresi olusumu ve immuanglobulin sinif déonldsiminde édnemli rol almaktadir. Bu sunumda
CVID tanisiyla takip edilen ve TNFRSF13B gen mutasyonu saptanan bir vaka sunulacaktir.
Vaka

34 yasinda erkek hasta, son 2 yildir yilda 10 kez Ust solunum yolu enfeksiyonu, yilda bir
pndémoni ve haftada birkag gtin glinde 5-6 kez olan diare sikayeti ile bagvurdu. Anne-babasi
1. derece kuzen olan hastanin bir kardesinin 5 yasinda bilinmeyen bir hastalik sebebiyle
kaybedildigi 6grenildi. Hastanin tetkiklerinde panhipogamaglobulinemi, lenfopeni
(1200x1079/L), CD19 B hiicre distklugl, IgM+IgD+ Naive B hiicre dlisikligu ve spesifik
antikor yanit eksikligi sebebiyle CVID 6n tanisiyla 0.6 g/kg IVIG tedavisi baslandi.
Gorintllemelerde lenfadenomegali ve hepatosplenomegali saptanmadi. Kolon biyopsisinde
aktif ileit saptandi. MR enterografide ileumda kisa segment duvar kalinlasmasi izlendi, CVID
iliskili enteropati lehine yorumlandi. Dis merkezde yapilan hedefe ydnelik yeni nesil dizileme
(NGS) panelinde TNFRSF13B geni 4. ekzonda ¢.536T>C p. Leu170 Pro ve SKIC3 geninde
c1190G>A p.Arg397Glu varyantlari heterozigot olarak tespit edildi. Clinvar, OMIM, gnomAD,
GeneCards ve Varsome veri tabanlari incelendiginde TNFRSF13B geninde ¢.536T>C p.
Leu170 Pro mutasyonunun daha 6nce bildirilmedigi goéralda.

Sonug

ACMG 2015 siniflamasina gore klinik 6nemi belirsiz varyant (VUS) olarak degerlendirilen
TNFRSF13B ¢.536T>C p. Leu170 Pro varyanti hastanin CVID klinigi gdz 6éniine alindiginda
patojenik bir varyant olarak degerlendirilmistir. Tespit edilen SKIC3 mutasyonunun otozomal
resesif kalitimi ve hastada konjenital diare, karaciger tutulumu ve diger tipik bulgularin
olmamasi sebebiyle hastalik olusturmasi beklenmemektedir.

Anahtar Kelimeler: CVID, mutasyon, TACI, TNFRSF13b
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Graniilomato6z Lenfositik Interstisyel Akciger Hastaligi Ile Presente Olan Yaygin
Degisken Immiin Yetmezlik Olgusu

Ilknur Kilhas Celik, Muhammed Ibrahim Ozster, Hasibe Artag
Selcuk Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya

Giris-rAmac: Granilomatdz lenfositik interstisyel akcier hastaligi (GLIAH), yaygin degdisken
immin yetmezlik (YDIY) vakalarinin %10-30'unda goériilen; akcigerde lenfositik infiltrat ve
granulomla iligkili, genellikle multisistemik tutulum goésteren, klinik-radyolojik-patolojik
bulgularla presente olan bir akciger hastali§idir.GLIAH, akcigerleri, lenf bezlerini, karacigeri,
dalak ve gastrointestinal sistemi etkileyebilir ve sarkoidozu taklit edebilir. Bu bildiride; kronik
dkstiiriik, lenfadenopati, bisitopeni ve hepatosplenomegali bulgulari ile basvuran ve YDIY
tanisi konan olguyu sunuyoruz.

Bulgular: 12 yas kiz hasta 7 aydir devam eden 6ksirtk ve 6ksirtgin basladigi dénemde 1-2
gln siren ates sikayetleriyle cocuk gdgus hastaliklarina basvurmus.Hastanin cekilen toraks
tomografisinde; her iki akciger alt lob lateralde peribronsial ve subplevral fokal buzlu cam
dansitesinde alanlar gérulmus. Hastanin yapilan bronkoskopisindeki BAL incelemesinde
mikrobiyolojik incelemeler negatif cikmis ve CD4/CD8:1,5 saptanmis.Kan sayiminda I6kopeni
ve trombositopenisi (WBC:3140 mm3, platelet sayisi:110000 mm3, ANS:1300 mm3,
ALS:1210 mm3) olmasi nedeniyle yapilan kemik iligi aspirasyonunda; malign infiltrasyon
saptanmamis, LAP biyopsisinde non-kazeifiye granltlamatdz inflamasyon goérilmustd.
Hipogamaglobulinemisi (IgG:579 mg/dl, IgA:0,02 mg/dl, IgM: 51 mg/dl) saptanan hasta
lenfopenisi de olmasi Uzerine tarafimiza yénlendirildi. Tetanoz, hepatit B ve rubella asi
yanitlari negatifti.Hastanin ADA enzim dizeyi normal olup; total ve sinif déntsimi yapmis
bellek b hiicreleri disuktii.Dis merkezde sarkoidoz diisiiniilen hastaya YDIY ve iliskili GLIAH
tanisi kondu.Sistemik steroid ve mikofenolat mofetil tedavilerine ek olarak dizenli IGRT
baslandi. Tum ekzom analizinde patojenik variant saptanmadi. Takipte I6kopeni ve
trombositopenisi dlizeldi. Hastanin klinik bulgularinda belirgin iyilesme goéruldi

Tartisma: Solunum yolu hastaliklari pediatrik YDIY hastalarinda morbidite ve mortalitenin
dnemli bir nedenidir.Pediatrik populasyonda GLIAH hakkinda cok sinirl bir literatiir vardir. Bu
hasta, non-enfektif sistemik bulgularla basvuran hastalardaki immuin yetmezlik
farkindaliginin 6nemini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: interstisyel akciger hastaligi, gliah, ydiy
[Abstract:0259] [PS - 093]
Kompleman Faktor I Mutasyonu: Bir Olgu Sunumu

Zeynep Gizem Glndlz, Emin Abdullayev, Lala Guliyeva, Adem Topcu, Alisan Yildiran
Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji ve Immtnoloji Bilim Dali, Samsun

Giris:

Kompleman sistemi, bir grup proteinin opsonizasyon ve dogrudan oldirme yoluyla apoptotik
hicreleri ve mikrobiyal patojenleri temizleyerek viicut homeostazini koruyan, tamamlayici bir
savunma kaskadidir. Kompleman faktérlerinin eksiklikleri, tekrarlayan kapsulli bakteri
enfeksiyonlarina ve vaskiulitlere neden olabilir (1).

Olgu:

Iki aylk kiz bebek ates ve kulakta akinti sikayetiyle hastanemize basvurdu. Fizik muayenede
moniliyazis ve diaper dermatit disinda patolojik bulgusu yoktu. Ozgecmisinde ézellik olmayan
hastanin soygecmisinde anne-baba arasinda 1.derece akrabalik oldugu, bir kiz kardesinin 2.5
aylikken pnémokok menenjiti sonrasi agir sekeli oldugu ve 3.5 yasindayken kaybedildigi
ogrenildi. Tarafimiza danisilan hastanin ilk tetkiklerinde IgG, C3-C4 dlizeyi yasa gore normal
aralikta, IgM ve IgA yasa gore disik saptandi. Takiplerinde sonraki iki ay icerisinde iki kez
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daha otitin tekrarlamasi ve immauinglobulinlerin de dlisik olmasi sebebiyle IVIG tedavisi ve
antibiyotik profilaksisi baslandi. 1.5 yasinda bakilan C3 dlizeyi yasa gore distk saptand.
Kontrollerde bakilan C4 dizeyleri normal ve C3 duslkligu ise persistan devam etti (Tablo 1).
CH50 aktivitesi de dlsik saptandi (%17). IVIG tedavisiyle birlikte enfeksiyon sikligi
azaldigindan antibiyotik profilaksisi 1 yilin sonunda kesildi. Hastanin yapilan genetik
analizinde CFI (C3b inaktivatdr) geninde (c.1605delC) homozigot mutasyon tespit edildi.
Halen sadece aylik IVIG tedavisi almakta ve ciddi enfeksiyonu yok. Bliyime-gelisme geriligi
olan hasta ¢ocuk endokrin bélimuinde de takip edilmekte ve bliyime hormonu tedavisi

baslanmasi planlaniyor.
Tartisma ve Sonug:

CFI, klasik ve alternatif kompleman aktivasyonunun temel dlzenleyicisi olarak islev goértr,
opsonizasyon ve membran atak komplekslerinin olusumunu dengeler (2). CFI eksikliginde
asir tiketime bagli kompleman yetersizligi tekrarlayan enfeksiyonlara neden olabilir.
Tekrarlayan enfeksiyonlarda antikor eksikliklerinin yani sira kompleman eksiklikleri de
mutlaka akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: kompleman, tekrarlayan otit, cfi eksikligi

Hastanin belirli donemlerde bakilan immiinglobulin ve kompleman degerleri

17.01.2014
(2 ay)

03.03.2015 (1y 4ay)

06.05.2015 (1y 6

ay)

20.02.2017 (3y 3ay)

21.02.2019 (5y 3

ay)

29.12.2021 (8y)

27.12.2022 (9y)

16.01.2024 (10y

2ay)

IgG
(mg/dL)
419
(376-685)

296
(605-1430)

926
(605-1430)

1000
(640-2010)

1140
(745-1804)

1150
(764-2134)

1430
(842-1943)

1220
(842-1943)

IgM
(mg/dL)
22,9
(36-77)
32,1
(66-228)

26,2
(66-228)

37,9
(52-297)
46,2
(78-261)
34,6
(69-387)
48,8
(54-392)

52,4
(54-392)

IgA
(mg/dL)
12
(9-60)

20,7
(30-107)
15,6
(30-107)
54,1
(44-244)
66,4
(57-282)
63
(70-303)
88,6
(62-390)

103
(62-390)

C3
(mg/dL)

67,9
(59-149)

64,6
(84-174)

25,8
(86-166)
27,1
(88-155)
39,8
(89-195)
27,6
(89-195)

C4
(mg/dL)

31,5
(7.4-28)

44,5
(12-40)

25,3
(13-32)

26,7
(12-32)

38,2
(10-40)

31,1
(10-40)
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[Abstract:0260] [SS - 063]

Schimke Immiino-Osse6z Displazisi: T Hiicre Eksikligi ile Karakterize Multisistemik
Bir Nadir Hastalik

Duygu Ozdemir?, Sitki Yigit Oztepe!, Elif Soyak Aytekin?, Saliha Esenboga?, Bora Giilhan3, Ali
Duzova3, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz?

lHacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Imminoloji Ana Bilim Dali, Ankara
3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Nefroloji Ana Bilim Dali, Ankara

Arkaplan: Schimke Immiino-Osse&z Displazisi (SIOD), spondiloepifizyal displazi, biiyliime
geriligi, ilerleyici nefropati ve T hilicre eksikligi ile karakterize ¢cok nadir bir otozomal resesif
multisistemik hastaliktir.

Amac & Metod: Calismaya, 2006-2024 yillarinda Hacettepe Universitesi Pediatrik Immiinoloji
ve Nefroloji Anabilim Dali'nda takip edilen, SIOD tanili 6 hasta dahil edildi. Klinik 6zellikleri,
immdunolojik profilleri, tedaviler ve sonuglar degerlendirildi.

Bulgular: Belirtilerin baslangicinda ve tani anindaki medyan yas sirasiyla 3,5 ay (aralidi:
dogumda-6 yas) ve 7,5 yildi (arahdi: 27 ay-17 yas). TUm hastalarda gelisimsel gecikme
mevcuttu. Hastalarin %83'lUnde (5/6) kraniyofasiyal ve iskelet anomalileri gézlendi. Ortak
bulgular arasinda kisa boyun (n=4), orantisiz kisa boy (n=4), kifoz (n=4), skolyoz (n=3),
mikrosefali (n=3), spondiloepifizyal displazi (n=3) yer aldi. Bdbrek tutulumu hastalarin
%83'linde (5/6) mevcuttu. Majoér bulgular olarak nefrotik sendrom (n=4), bobrek nakli
(n=2), akut bébrek hasari (n=2), fokal segmental glomeruloskleroz (FSGS) (n=2) yer aldi.
Bu bulgulara ek olarak hastalarda SSS (%83), pulmoner (%83), kardiyovaskuler (%67),
gastrointestinal (%67) ve bag dokusu (%67) dahil olmak lzere diger sistemlerde de tutulum
gérildi. Immiinolojik sonuclar; lenfopeni (%83), hipogamaglobulinemi (%100) ve kombine
immun yetmezlikle uyumlu CD4 T hiicre eksikligi (%67) oldugunu gosterdi. Ana tedavi
stratejileri immunoglobulin replasman tedavisi (IgRT), hemodiyaliz (n=2), peritoneal diyaliz
(n=2) ve bébrek nakliydi (n=2). iki hasta (%34) iskemik serebrovaskuler olay, bir hasta
(%17) nozokomiyal sepsis nedeniyle 6lda.

Sonug: SIOD genis bir dismorfik, renal ve immunolojik dzellikler yelpazesiyle ortaya cikar.
Hastalarda bdbrek bulgulari gelismeden dnce kdk hicre nakli yapilmasi 6nemlidir. Bunun igin
erken tani hayati 6nem tasir. SIOD hastalarinda morbidite ve mortaliteyi azaltmada
multidisipliner ve proaktif bir takip stratejisi ok dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: Schimke Immiino-Osseéz Displazisi, Kombine Immiin Yetmezlik, renal
transplantasyon, iskelet displazisi, nefrotik sendrom
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Hastanemizde takip edilen 6 hastanin klinik ve laboratuvar bulgulari grafikte gésterilmistir.
Bulgular, SIOD'un multisistemik yapisina uygundur.

190



! Klinik
@ Immiinoloji

Oagresl

[Abstract:0261] [PS - 094]
Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik (CVID) Hastasinda Non-Hodgkin Lenfoma ve
Yaygin Herpes Enfeksiyonu Gelisimi

Selim Kahraman, Fatih Célkesen, Sevket Arslan .
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari AD, Immunoloji ve Alerji
Hastaliklari BD, Konya

Giris

Yaygin Dedisken Immiin Yetmezlik (CVID), hipogammaglobulinemi, tekrarlayan
enfeksiyonlar,

otoimmun hastaliklar ve malignite yatkinligi ile karakterize heterojen bir primer immun
yetmezliktir.Lenfomalar CVID hastalarinda en sik gézlenen malignite tlrtdir. Bunun yani
sira, CVID hastalar hiicresel immun yetmezlige bagli olarak firsatci viral enfeksiyonlara da
yatkindir.Bu olgu sunumunda, CVID tanil bir hastada gelisen Non-Hodgkin Lenfoma (NHL)
ve kemoterapi sonrasi yaygin herpes simpleks virlisi (HSV) enfeksiyonu ele alinmaktadir.
Olgu Sunumu

Otuz iki yasindaki erkek hasta, 2 yasindan itibaren tekrarlayan bronsit, sinlzit ve
gastroenterit gibi enfeksiyonlar gecirmis. Hasta eriskin yasa kadar rekirren enfeksiyonlar
gecirmis ancak immiun yetmezlik agisindan degerlendirme yapilmamis.Hastaya Necmettin
Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi Eriskin Immiuinoloji Kliniginde 25 yasinda CVID tanisi
konuldu. Tanidan 6 yil sonra ates, gece terlemeleri, kilo kaybi ve halsizlik (B semptomlari)
gelisen hasta lenfoma acisindan arastirilmis ve aksiller lenf nodu eksizyonel biyopsisi
sonucunda Diffuz Buyuk B Hucreli Lenforma (DLBCL) tanisi konulmustur.Hematoloji
tarafindan R-CHOP kemoterapi rejimi baslanmistir.Hastada remisyon saglanmis ancak bir yil
sonra lenfoma niks etmis ve yeniden kemoterapi baslanmistir.Bu slrecte, hasta 6zellikle
ylzde, oral ve perianal bdélgede yaygin, agrili vezikiler lezyonlar ile bagvurmustur (Sekil-1).
HSV PCR testi pozitif bulunmus ve valasiklovir tedavisi baslanmistir. Tedavi sonucunda
hastanin lezyonlar iyilesmistir.

Tartisma ve Sonug

CVID hastalarinda lenfoma riski genel poplilasyona kiyasla artmistir. Malignite ve
kemoterapiye baglh immunslpresyon, firsatci viral enfeksiyonlarin yaygin ve agir
seyretmesine yol agabilir. HSV enfeksiyonlari, immun yetmezlikli hastalarda yaygin mukozal
ve kutandz tutulumla seyredebilir; bu nedenle erken tani ve agresif antiviral tedavi kritik
6neme sahiptir. Bu olgu, CVID hastalarinda malignite gelisiminde dizenli izlemin ve firsatgi
enfeksiyonlarin dikkatli yonetiminin gerekliligini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: CVID, Lenfoma, HSV

Resim 1
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[Abstract:0264] [PS - 095]
Mikrosefali, biilyiime geriligi ve immiin yetmezlik ile karakterize infantta
RNU4ATAC-opati: Olgu sunumu

Deniz Yasar!, Mustafa Kilig?, Mehmet Emir Eren?!, Abdulkerim Kolkiran3, Ayse Kacar Bayram?,
Ozlem Saritas Nakip®, Esra Kilicé, Elifcan Tasdelen?, Berna Ugan®, Hiisniye Yiicel®, Elif Soyak
Aytekin?t®

IAtatirk Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Erzurum
2Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Bilim Dali, Ankara

3Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Ankara

“Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali, Ankara

>Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

5Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Ankara

’Etlik Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Ankara

8Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Radyoloji Bilim Dali, Ankara

°Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

10Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris

RNU4ATAC-opati, beyin anomalileri, nébetler, inmeler immuin yetmezlik ve kardiyak defektler
gibi genis bir klinik spektrum ile karakterize edilen nadir otozomal resesif bir hastaliktir. Bu
calismada, mikroensefali, biylime geriligi ve immun yetmezlik ile basvuran bir infantta tim
ekzom dizileme (WES) analizi ile patojenik RNU4ATAC varyantinin saptanmasi sunulmustur.

Olgu Sunumu

On bir aylik, erkek hastanin WES analizi ile RNU4ATAC geninde bilesik heterozigot patojenik
varyantlar tespit edilerek RNU4ATAC-opati tanisi konulmustur. Hasta, dort ayliktan itibaren
mikrosefali ve blylme geriligi ile takip edilmekte olup, 9 ve 11 aylikken sirasiyla COVID-19
ve RSV enfeksiyonlarinin tetikledigi akut nekrotizan ensefalopati ile nérolojik
dekompanzasyon epizotlari gecirmistir (Figtr 1'de yapilan gérintilemeler gosterilmistir).
Immiinoglobulin diizeyleri normal sinirlar igerisinde olmasina ragmen, switched bellek ve
bellek B hiicrelerinde belirgin azalma saptanmistir. Detayli imminolojik dederlendirmede, T
hlcre fonksiyonlarinda bozulma ve T hicre alt gruplarinda azalma oldugunu ortaya
konulmustur, bu durumun siddetli viral enfeksiyonlara yatkinlik ile iliskili olabilecegi
disundlmustur (Tablo 1’de hastanin 8.ayda yapilan laboratuvar tetkikleri gdsterilmistir).
Hastanin intraven6z imminglobulin tedavisi ile enfeksiyon sikliginin azaltilarak nérolojik
dekompanzasyonun gerilemesi planlanmistir. Hastanin takibi sirasinda yaygin egzamatéz
doékintdleri ve tanida destekleyici iskelet grafisi bulgulari Figure 1’de gdsterilmistir.

Tartisma

Mikroensefali, blylime geriligi, immin yetmezlik ve iskelet anomalileri ile bagvuran olgularda
RNU4ATAC-opati ayirici tanida dederlendirilmelidir. Kesin taninin saglanabilmesi icin genetik
ve immunolojik analizlerin gergeklestirilmesi kritik Gneme sahiptir. Hastaligin klinik seyri ve
immunolojik etkileri henliz tam olarak aydinlatilamamis olup, erken tani ve multidisipliner bir
yaklasimla uygun tedavi stratejilerinin belirlenmesi gerekmektedir. Bu sendromun immiun
fonksiyon Uzerindeki etkilerini daha iyi anlamak ve hedefe ydnelik tedavi secenekleri
gelistirmek amaciyla ileri arastirmalara ihtiyag duyulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: RNU4ATACopathy, immun yetmezlik, ensefalopati, mikrosefali
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1a/b Koronal ve aksiyal T2 agirlikli sekans goruntu/er/ Giral patern, hastanin yasina kiyasla
sig izlenmis olup prematirite ile iliskili olabilir. 1c: DWI gériintiisinde korpus kallozumun
spleniumunun posterior ve orta hat bélgelerinde, ayrica lateral ventrikiile komsu
subependimal alanlarda noktasal sinirll diftizyon gbézlenmistir. 1d: Manyetik rezonans
anjiyografi (MRA) uygulanmis ve sonuclar normal olarak degerlendirilmistir. 1e/f/g: Aksiyal
T2 agirlikli (T2W), difiizyon agirlikli (DWI) ve kontrast sonrasi T1 agirlikli (T1A) gériintilerde
pons ve dentat nlikleusta (beyaz oklar) hiperintens édem, diflizyon kisitlanmasi, hemosiderin
birikimleri ve periferal kontrast tutulumu izlenmektedir (siyah oklar). 1h/i/j: Aksiyal T2W,
DWI ve postkontrast T1A gérintllerde bilateral talamus (beyaz oklar), kaudat nikleus ve
insular korteks (beyaz oklar) ile santral semiovale bélgesinde (gbsterilmemistir) hiperintens
odem, difiizyon kisitlanmasi, hemosiderin birikimi ve periferal kontrast tutulumu
izlenmektedir. 1Im/n/o: Hastanin 8 aylikken gbézlenen egzematbz lezyonlari. Tedavi é6ncesi
(m-n) ve sonrasi (0) gorintiler. 1p: Anteroposterior el grafisinde 5. metakarpta klinodaktili
ve kisa, kalin birinci metakarp kemigi saptanmistir. 1r: Pelvis kiiclik ve ylikselmis olup
bilateral asetabulumlar horizontal ve ylzeyeldir. Femoral epifizlerde gecikmis epifizyal
ossifikasyon ve bilateral femur egriligi gézlenmistir. 1s: Lateral torakolomber grafide hafif
torakolomber kifoz tespit edilmistir. Lomber vertebralarda posterior scalloping ile hafif
spondiloepifizyal displazi gbzlenmektedir. 1k/I: Bazal gangliadan alinan MRS incelemesinde
Cho/Cr oraninda artis, NAA degerlerinde azalma ve laktat piki izlenmistir
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Tablo 1
Test

Hemoglobin

MCV

RBC

Lokosit

Trombosit Sayisi
Notrofil Sayisi
Lenfosit Sayisi
Eozinofil Sayisi

AST

ALT

ALP

GGT

Bilirubin (total)
Bilirubine (direkt)
CRP
Sedimantasyon
Immunolojik Dederlendirme
IgA (g/L)

IgM (g/L)

IgG (g/L)

Total IgE (IU/mL)
Lenfosit Alt Gruplari
CD3

CD4

CD8

CD16-56

CD19

Lenfosit aktivasyonu
CD3 CD25 Cells, %
CD3 CD69 Cells, %
B Hicre Paneli
Memory B Cells, %
Switched Memory B Cells, %

Marginal Zone B Cells, %

8. ay - Sonuclar

7.5 g/dL
52.3 fL

5.07 x 106/uL
33.61 x 103/uL
720 x 103/pL
15.4 x 103/pL
12.28 x 103/pL
1.43 x 103/pL

277 U/L
164 U/L
179 U/L

21 U/L
0.28 mg/dL
0.22 mg/dL
50.18 mg/L
101 mm/h

0.38
3.68
13.26
526

68
42
22
2

14

19
28

2.1
2.1
0
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Referans
11 - 13.5 g/dL
74 - 88 fL

3.9 -5x 106/uL
3.5-11.0 x 103/pL
150-450 x 103/pL
1.5 -8.0 x 103/pL
1.5-4.0 x 103/pL
0.1 - 0.4 x 103/pL
<82 U/L

< 56 U/L

110 - 302 U/L

< 204 U/L

< 2 mg/dL

<0.35 mg/dL

0 - 5mg/L

0 - 15 mm/h

0.05 -0.85
0.26 - 1.46
2.68 - 8.98
< 100

49-76
31-56
12-24
3-15

14-37

52.4 -94.7
47.9 - 84.8

9.5 -26.5
3.9-13.6
4.1-13.9
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(ongrept
Naive B Cells, % 89 68 - 89.3
Active B Cells, % 2.2 1-5.7
Plasmoblasts, % 2.2 0-5.3
Transitional B Cells, % 32.1 3.3-16.5
T Hucre Paneli
CD4 T Cells 38 29 - 59
CD4 Naive T Cells 74.7 57 - 84.9
CD4 Central Memory T Cells 8.8 11.3 - 26.7
CD4 Effector Memory T Cells 10.6 3.3-15.2
CD4 Temra T Cells 5.8 0.4-2.6
CD8 T Cells 31 19 - 29
CD8 Naive T Cells 18.2 28.4 - 80.6
CD8 Central Memory T Cells 0.1 1-4.5
CD8 Effector Memory T Cells 2.8 6.2 - 29.3
CD8 Temra T Cells 78.8 9-49.1

Hastanin Hemogram, biyokimya ve immdn tetkikleri

[Abstract:0267] [SS - 064] .
Mikrosefali ve Pansitopeni ile Iliskili Yeni NHEJ1 Varyanti

Serdar Goéktas!, Kiibra Aslan?, Ebru Yilmaz3, Alper Ozcan3, Hasan Bas*, Musa Karakiikcii?,
Ahmet Eken?, Ekrem Unal?

IErciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bslimi, Kayseri,
Tarkiye

2Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Kayseri, Tirkiye

3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali ve Pediatrik Kék
Hiicre Nakli Unitesi, Kayseri, Tiirkiye

‘INTERGEN Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma Merkezi, Ankara, Tlrkiye

Giris: NHEJ (Non-Homologous End Joining) mekanizmasi, DNA cift zincir kiriklarinin onarimi
ve T ile B hiicre reseptor cesitliliginin olusumu igin kritik 6neme sahiptirl.

Amagc: Bu calismada, NHEJ1 geninde yeni bir varyant tasiyan, mikrosefali ve pansitopeni ile
seyreden 6zgiln bir olgunun sunulmasi amacglanmistir.

Ydntemler Veriler tibbi kayitlarindan elde edilmistir. TUm ekzom dizilemesi yaklasik 24.000
geni analiz etmis ve varyantlar ACMG (American College of Medical Genetics) kilavuzlarina
gore siniflandinimistir. Periferik kan mononukleer hicreleri 10 Gy iyonizan radyasyona maruz
birakilmistir. Numuneler 0, 2 ve 24. saatlerde alinmistir. DNA hasari, akis sitometrisi
kullanilarak y-H2AX boyamasi ile degerlendirilmis; y-H2AX pozitif hiicre orani ve ortalama
floresan yogunlugu olgllmustar.

Bulgular: Yedi yasindaerkek hasta pansitopeni, mikrosefaliyle basvurmustur. Kemik iligi
degerlendirmesinde hiposelliler kemik iligi saptanmistir. immiinolojik incelemede
pansitopeni ile birlikte korunmus T hicreleri, ancak azalmis B hicreleri gézlenmistir. y-H2AX
analizi, DNA onariminda bozukluk oldugunu gostermistir; hastanin y-H2AX seviyeleri 2. ve
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24. saatlerde kontrol grubuna gdére belirgin sekilde ytksek bulunmustur (%84,3 ve %82,8'e
karsilik %32,2 ve %68,3). Annenin DNA onariminda gecikme gdézlenirken, baba ve kardesin
onarim paternleri orta dlzeyde tespit edilmistir. NHEJ1 geninde homozigot c.413C>T
(p.P138L) mutasyonu (patojenik) belirlemistir.

Tartisma: y-H2AX boyamasi, NHEJ tamir mekanizmasindaki fonksiyonel bozuklugu
dogrulamistir. Annenin gecikmis DNA onarimi, tasiyicilik durumunu desteklemektedir.
Literatiirde NHEJ1 varyantlari ile iliskili benzer fenotiplerin sinirli olmasi, galismamizi 6zgin
kilmaktadir.

Sonuc: Bu calismada, mikrosefali, pansitopeni ve blyime geriligi ile iliskili NHEJ1 geninde
yeni bir varyant bildirilmistir. Ayrica, y-H2AX boyamasi ile bu varyantin NHEJ] tamir
mekanizmasindaki islevsel etkisi ortaya konmustur.

Anahtar Kelimeler: DNA cift zincir kiriklari, y-H2AX, NHEJ1, Non-homologous end joining
tamir sistemi
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. NHEJ1 mutasyonu tasiyan hasta hlicreleri, saglikli hiicrelere kiyasla radyasyon maruziyeti
sonrasi y-H2AX seviyelerinin sirekli yliksek seyretmesi ile belirgin sekilde bozulmus ve
gecikmis bir DNA hasar onarim yaniti sergilemistir (Sekil 1A). y-H2AX seviyeleri ve ortalama
floresan yogunlugu (MFI) él¢iimleri, hasta hiicrelerinde gecikmis DNA onarimini, baba ve
kardeste ise saglikli kontrollere kiyasla kismi bir bozulmayi ortaya koymustur (Sekil 1B).

Tablo-1
. . Otoimmiin/i
Cinsiyet Yas Tani| Bagvuru | Akraba 0 A".E.! .. Kan sayimi Cilt nflamatuvar  Didger bulgular
yasl Bulgulan Oykdusi bulgulan Hastalik
evliligi
T]:)rgru:rl];"k’ XVYCE;_S/: Iljgg Mikrosefali,bulbar
Erkek 'Yedi Bir orarma, | yar Yok Ml "~ Ekimoz Yok bdlgede kronik
bliyime 6.6 g/dl, PLT: 9 Kanama
geriligi x103/ul

NHEJ1 eksikligi olan hastanin ézellikleri
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[Abstract:0271] [PS - 096]
Tekrarlayan Ates Sikayeti ile Tani Alan NFKB1 Olgusu

Fatih Sultan Mehmet Koc!, Hilal Karabag Citlak!, Gilizar Demir!, Mustafa Yilmaz?, Nalan
Yildiz!, Ayberk Tirkyilmaz?, Alper Han Cebi?, Fazil Orhan?

IKaradeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Trabzon
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Bilim Dali

Giris: Nukleer faktor-kB yolunun cgesitli bilesenlerindeki genetik kusurlar immun yetmezlige
neden olur. Otozomal dominant (AD) NFKB1 eksikliginin yaygin dedisken immin
yetmezliginin (CVID) en yaygin genetik etiyolojisi olup, hipogamaglobulinemi, spesifik
antikorlarin bozulmus Uretimi ve cesitli enfeksiyonlara duyarlilik ile karakterize klinik ve
genetik olarak heterojen bir hastaliktir.

Olgu: 3 yas kiz hasta; 6 ayliktan beri diizenli, iki haftada bir olan ateslenme sikayeti ile
basvurdu. Hastanin atesli dénemleri bir iki giin slirip geciyormus. Atak sirasinda bazen agiz
ici yaralari eslik ediyormus ancak eklem agrisi olmuyormus. Yine o dénemlerde akut faz
reaktanlar yikseliyormus, hatta bir dénem akut faz reaktanlari cok yukselince malignite
acgisindan tetkik edilmis.

Ozgecmis: 6 aylik iken febril konvulziyon gecirmis

Soygecmis: Anne baba arasinda akrabalik yok, ailede immun yetmezlik dyklsU yok, anne
hepatit b tasiyicisi.

Fizik muayene: Ozellik yok

Laboratuvar: Hastanin bakilan tetkiklerinde lenfopeni, nétropenisi yoktu. Immunglobulin G
ve M dederi yasina gore dlstk saptandi( Tablo1).

Sonug: Immungloblulin tedavisi ile ataklari diizelen hastanin WES analizinde NFKB1 de
heterozigot patojenik mutasyon saptandi. Heterozigot NFKB1 mutasyonlarinin basit antikor
eksikliginden multiorgan otoinflamatuvar durumlara kadar cgesitli fenotiplerle iliskili oldugu
bildirilmistir. Bizde burada; otoinflamasyunun ve antikor eksikliginin én planda oldugu NFKB1
mutasyonu olan bir olguyu sunduk.

Anahtar Kelimeler: NFKB1, OTOINFLAMATUAR, ANTIKOR EKSIKLiGI

Laboratuvar Sonuclari

Immunglobulin G 3.32 g/L ( 481-2675

Lokosit 7.41 x10~3/uL ABO+Rh Tayini 0(+)

mg/dl)
Hemoglobin 11.8 g/dL Immunglobulin A 0.36 g/L (28-376 mg/dl) Anti-A titraji 1/4
Lenfosit 3.86 x10~3/uL  Immunglobulin M 0.3 g/L (33-459) Anti-B titraji 1/4
Notrofil 2.57 x1073/uL IgE N <15 kU/L < 100 Anti-HBs 1000 IU/L
Eozinofil 0.25 x1073/uL Tetanoz Antikoru 0.10 IU/mL
')I(';(())rlﬂ\g(/)sllf 283 Kompleman 3 1.06 g/L

Kompleman 4 0.32 g/L

CH-50 Kompleman Aktivitesi
%85.20

Tablo 1. Olguya ait basvuru sirasindaki laboratuvar verileri
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Tekrarlayan Aakciger Enfeksiyonu ve Bronsiektazi ile Basvuran Adolesan Bir
Hastada Nadir Bir Gen Bozuklugu: FCHO1 Mutasyonu

Canberk Ipsir?, Saliha Esenboga?, Cigdem Ertugrul?, ismail Yaz!, Elif Soyak Aytekin?, Deniz
Cadgdas!, Deniz Cagdas?

IHacettepe Universitesi Cocuk Sadli§i Enstitiisii Pediatrik Temel Bilimler ABD Immiinoloji
Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Ihsan Do§ramaci Cocuk Hastanesi Pediatrik immiinoloji Bélimi,
Ankara

Giris

FCHO1, hiicre zarinin sekillenmesi ve vezikil olusumunda gérev alan bir proteindir. Ozellikle
endositoz sirecinde 6nemlidir. FCHO1 eksikligi otozomal resesif gegisli bir kombine immin
yetmezliktir. Bu vaka sunumunda, tekrarlayan akciger enfeksiyonu nedeniyle basvuran 15
yasindaki hastanin tani slreci tartisilacaktir.

Olgu Sunumu

15 yas kiz hasta, 5 yasindan beri olan tekrarlayan akciger enfeksiyonu, hastanede yatis
Oykdusu, bir aydir devam eden dksirik, yesil balgam gikarma ve hiriltili solunum sikayetleri
ile bagvurdu. Anne ve babasi arasinda akrabalik éykusi olan hastanin benzer klinik bulgulari
olan kiz kardesinin 17 yasinda iken pndmoni nedeniyle yatisi sirasinda gelisen hemofagositik
lenfohistiositoz nedeniyle kaybedildigi 6grenildi. Fizik muayenesinde gomak parmak,
dinlemekle bilateral ral ve ronkiis mevcuttu. Immiinolojik degerlendirmesinde lenfopeni,
CD4+ T hicre dusikligu saptandi. Solunum fonksiyon testinde obstruktif ve restriktif
bulgulari; toraks bilgisayarl tomografide Bilateral akcigerlerde kistik-tibuler bronsiektaziler,
distal hava yolu enfeksiyonu ve sag akciger orta lobda totale yakin atelektazi saptandi (Sekil
1). Balgam aerob kiiltirde H. influenza Uredi; bronkoalveolar lavaj 6rneginde CMV PCR
pozitif saptandi. ileri immiinolojik dederlendirmesinde Naive T hiicre, RTE ve lenfosit
aktivasyonunda dusiiklik saptandi. KIY tanisi ile IVIG tedavisi baglandi. HKHN igin aile ici
dondr taramasi yapildi.

WES sonucunda FCHO1 geninde homozigot frameshift (c.2628dup & p.Lys877GlufsTer49)
varyant saptandi. Babasi tam uyumlu bulunan hastaya HKHN plani yapildi.

Sonug ve Tartisma

FCHO1 eksikligi tekrarlayan enfeksiyonlar, lenfoproliferasyon, gelisme geriligi, artmis
aktivasyona bagli T-hiicre 6limd, klatrin aracili endositozda bozukluk ile karakterizedir.
Tekrarlayan akciger enfeksiyonlari olan hastalarda immin yetmezlik arastiriimasi tani ve
tedavi slirecinde kritik 6neme sahiptir. FCHO1 geninin neden oldugu klinik tablo
spektrumunun genisletilmesi agisindan bu vaka 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Dogustan gelen badisiklik hatalari, FCHO1 Eksikligi, Kombine Immiin
Yetmezlikler

Sekil 1. Hastanin akciger grafisi ve BT sonuglari.
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Tablo 1. Laboratuvar sonuglari. Referans degerler parantez iginde verilmistir.

Hemoglobin (gr/dl)

Lokosit (x1073/ul)

ALS (x1073/pl)

ANS (x1073/pl)

Monosit (x1073/ul)

AES (x1073/ul)

Trombosit (x1073/ul)

IgA (g/L)

IgG (g/L)

IgM (g/L)

IgE (IU/ml)

CD3 (%)
CD4 (%)
CD8 (%)
CD16/56 (%)

CD19 (%)

Memory B hicre (%)

Switch Memory B hlicre

(%)

Marjinal Zone B Hucre

(%)

12,8 (10,8-
13,3)

9,67 (4,19-
9,43)

1,64 (1,16~
3,33)

6,99 (1,82-
7,42

0,6 (0,2-0,8)
0,06 (0,02-
0,32)

441 (194-
345)

1,13 (0,39-
3,78)

23,1 (9,13-
18,8)

1,65 (0,88-
3,22)

2,26 (1,31-
165)

66 (56-84)
19 (31-52)
41 (18-35)
9 (3-22)
23 (6-23

61,8 (13,3-
47,9)

58,2 (8,7-
25,6)

3,6 (4,6-
18,2)

Naif B hlcre (%)

Aktive B hiicre (%)

Plazmablast (%)

Transitional B Hucre (%)

Naive CD4+ T Hucre (%)

Santral Memory CD4+ T hicre
(%)

Efektor Memory CD4+ T hicre
(%)

TEMRA CD4 (%)

Naive CD8+ T Hucre (%)

Santral Memory CD8+T hicre
(%)

Efektér Memory CD8+ T hicre
(%)

TEMRA CD8 (%)
CD25 (%)

CD69 (%)
CD3-CD25 (%)

CD3-CD69 (%)

NBT (%)

DHR

CMV Virus yuku (Bronkoalveolar
lavaj)

0,5 (51,3-
82,5)

68,8 (2.7-
8.7)

4,5 (0,6-6,5)

3 (1,4-13)
6,2 (57,1-
84,9)

1,2 (11,3-
26,7)

70,6 (3,3-
15,2)

21,8 (0,4-
2,6)

3 (28,4-80,6)

0 (1-4.5)
0.5 (6.2-
29.3)

96.4 (9.1-
49.1)

36 (66.9-98)

31 (70.6-
83.2)

9 (46.3-88.5)

13 (50.3-
75.6)

100

Normal

3162,28
1U/mL
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[Abstract:0275] [PS - 098]
Kronik Graniillomatoéz Hastalik: Olgu Sunumu

Avtac Atabey, Burcu Ozkan Kirgin, Ridvan Selen, Ezgi Ulusoy Severcan, Seda Sirin, Aysegdl
Ertugrul _
Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Immiunoloji ve Alerji Klinigi, Ankara

Amagc: Kronik grantlomatéz hastalik (KGH), yasami tehdit eden tekrarlayan enfeksiyonlar ve
artan inflamatuar yanita bagli olusan grantlomlar ile karakterize heterojen, kalitsal bir
primer immun yetmezliktir. Klinikte genellikle erken gocuklukta purilan akintih lenfadenit,
Ulsere deri lezyonlari, pndmoni, apse, gingivit ve osteomiyelit gibi enfeksiyonlar gézlenir.
Burada

tekrarlayan apse ve lenfadenit klinigi ile tani alan bir hasta sunulacaktir.

Olgu: 2,5 yasinda erkek hasta nekrozitan submandibular lenfadenit ve apse nedeniyle
hastanemize sevk edildi. Ilk olarak iic aylikken boyunda ve kasikta tekrarlayan sipuratif
lenfadenopatisi olan hastanin bir yasindayken akut batin etyolojisi arastirilirken yapilan
laparotomide periton sivisinda Serratia marcescens iremesi oldugu 6grenildi. izlemde iki kez
anal apse nedeniyle cerrahi drenaj uygulandigi 6grenildi. Soy gecmisinde anne ve baba
arasinda akrabalik olmayan hastanin fizik muayenesinde blylime gelisme geriligi yoktu.
Servikal ve inguinal bdlgede lenfadenopati ve batinda hepato-splenomegali disinda sistem
muayenesi dogaldi. Laboratuvar incelemesinde hemograminda anemisi Hb:8.4gr/dl mevcut,
lenfopeni, nétropeni yoktu. Sedimentasyon:40mm/saat, C-reaktif protein:89mg/dL (0-5
mg/dL) idi. IgG:2115mg/dL (604-1941), IgA:353mg/dL (26-296), IgM:129mg/dL(71-235)
idi. Periferik kan lenfosit alt grubu dederlendirmesinde CD3+: %77(56-75), CD3+4+:
%?30(28-47), CD3+8+: %40(16-30), CD19+: %10(14-33) ve CD16+56+: %12(4-17) idi.
Nitroblue tetrazolium testi negatif, dihidrorhodamin testi %0,2 olan hastaya KGH tanisi
koyularak antibakteriyel ve anti-fungal profilaksileri ile interferon-gamma tedavisi baslandi.
BCG aslisI yapilmis olan hastaya anti-tuberktloz profilaksisi baslandi. Doku HLA
tiplendirmesinde ablasi ile tam uyumlu olan hasta hematopoetik kdk hlicre nakil programina
alindi.

Sonug: KGH genellikle erken gocukluk déneminde tekrarlayan enfeksiyon ve apseler ile
granltlomatdz lezyonlarla karakterize bir primer immuin yetmezliktir. Hematopoetik kdk htcre
nakli kiratif tedavi secenegidir.

Anahtar Kelimeler: Aspergillus, Kronik Grantlamat6z Hastalik, Non-tuberkiloz Mikobakteri,
Primer Immiun Yetmezlik

[Abstract:0276] [PS - 099]
Boy kisaligi ve nefrotik sendromla giden sendromik immiin yetmezlik olgusu:
Schimke immiino-osseoz displazi

Gulizar Demir!, Muhammed Guig?, Fatih Sultan Mehmet Koc!, Hilal Karabag Citlak!, Elif Bahat
Ozdogan?, O§uzhan Demir3, Mustafa Yilmaz3, Ayberk Tiirkyilmaz3, Alper Han Cebi3, Nalan
Yildizt, Fazil Orhan?

IKaradeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Bilim Dali, Trabzon
2Karadeniz Teknik Universitesi, Gocuk Nefroloji Bilim Dali, Trabzon

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

GIRIS: Schimke immiinosse6z displazi OR gecisli; biiyime geriligi, steroide yanitsiz nefrotik
sendrom, immun yetmezlikle giden spondiloepifiz displazisi ile karakterizedir. Kromatin
remodeling protein (SMARCAL 1) deki mutasyon yol acar ve cogunda T hicresi eksikliginin
sebep oldugdu firsatcl enfeksiyon riski vardir.
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Olgu: 9,5 yasinda erkek hasta nefrotik sendrom klinigi ile basvurdu. Laboratuvar testlerinde
uzun slredir proteindrisi oldugu gorildi. Kronik glomerilonefrit dislinilerek bébrek
biyopsisi yapilip steroid baslandi. Eslik eden boy kisaligi olmasi lizerine Tibbi Genetik
konsiltasyonu istendi. Ozgecmisine bakildiginda patolojik boy kisaligi sebebiyle biyiime
hormonu kullandigi, iki disinin eksik oldugu, dislerinin bir yasinda ¢ikmaya basladigi, 34 hafta
1500 gr dogdugu, anne ve babasinin akraba oldugu 6grenildi.

Bulgular: Fizik muayenede boyu 115 cm (<3 per), vicut agirhdi 19 kg (<3 per), atipik ylz
goérinimu yoktu, mentali, néromotor gelisimi ve sistem muayeneleri normaldi. Iskelet
anomalisi ve 6demi yoktu. Laboratuvarda; IgG, IgG2ve G3 yasina gore dusuktl, antiHbs ve
tetanoz antikoru non-reaktifti. tam idrar tetkikinde proteinlrisi mevcuttu ve albumin
duslkligu vardi. Lenfosit alt gruplari incelemesinde 6zellik yoktu (Tablo 1.) Notropenisi ve
lenfopenisi olmayan hastanin 1 yasindan 6nceki tetkiklerinde tekrarlayan lenfopenileri oldugu
goéralda.

Yapilan genetik analizde SMARCAL1 geninde homozigot tanimli mutasyon saptandi.

Sonug: Sendromik immiin yetmezlikler sinifinda bulunan Schimke Immiino-osseéz displazide
T hicre eksikligi gorulebilir. Olguda T hiicre sayisi normaldi; ancak IgG distkligi mevcuttu.
Bu dustklik proteiniriye sekonder oldugu igin SCIVIG tedavisi baslandi. Steroid ile
dizelmeyen proteiniri sebebiyle Takrolimusa gecildi ve kismi yanit alindi. Steroide direncli
nefrotik sendromlarda beraberinde patolojik boy kisaligi benzeri sendromik bulgular eslik
ediyorsa immun yetmezlikler akla getirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: nefrotik sendrom, immin yetmezlik, kisa boy

Laboratuvar incelemesi

IgG 337 mg/dL (683-2394)

IgA 130 mg/dL (39-616)

IgM 120 mg/dL 30-747)

IgG1 336 mg/dL (280-1740)

IgG2 54 mg/dL (80-550)

IgG3 15 mg/dL (22-330)

IgG4 27 mg/dL (10-170)

Antihbs 2 IU/L

Tetanoz antikoru 0,01 IU/mL

Total protein 56,1 g/L (66-83)

Albumin 24,3 gr/L (35-52)

CD8 %22,7 (16-43)/ 506 (293-1221)
CD4 %36 (25-48)/ 802 (635-1620)
CD19 %49,2 (11-28)/ 1097 (249-865)
CD16 %11,3 (5-21)/ 251 (128-474)
CD3 %37,9 (56-26)/ 845 (991-2997)

201



Klinik
@ immiinoloji

Longrest
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Evans Sendromu Olan Eriskin Bir Hastada Saptanan ITCH Gen Varyanti:
Otoimmiinitenin Genetik Mekanizmalarina Yeni Bir Bakis

Elife islamodlu?, Ismail Yaz?, Ceren Ustiin?, Alp Kazancioglu?, Cigdem Ertugrul?, Elif Soyak
Aytekin?, Saliha Esenboga?, Deniz Cagdas?

1Zonguldak Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bélimd,
Zonguldak, Turkiye

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Bélimi, Ankara, Tirkiye

Girig

Evans sendromu (ES), otoimmiin hemolitik anemi (OIHA) ve immiin trombositopenik
purpura (ITP) ile karakterize, nadir ve tedaviye direncli kronik bir otoimmun hastaliktir. LRBA
ve CTLA4 eksiklikleri, ALPS gibi immun disregilasyon sendromlarinda gérulebilir. ITCH,
immn toleransin saglanmasinda kritik rol oynayan bir E3 ubiquitin ligazdir ve immun hiicre
fonksiyonu, inflamatuvar yanit ve protein yikimini diizenler. Bu calismada, Evans sendromlu
bir hastada saptanan ITCH gen varyanti ve immunolojik 6zellikleri tartisiimistir.

Olgu Sunumu

39 yasindaki kadin hasta, yaygin déklintl ve kolay morarma sikayetiyle basvurmus, tetkikler
sonrasl Evans sendromu tanisi almistir. Steroid tedavisine yanitsizlik nedeniyle splenektomi
uygulanmis, izlemde nefes darhidi gelismis, toraks BT'de mediastinal lenfadenopati ve
interstisyel akciger hastaligi (ILD) saptanmistir. Tekrarlayan pnémoniler nedeniyle yatirilarak
tedavi edilmistir. Immiinolojik dederlendirmede hipogamaglobulinemi ve CD4/CD8 oraninda
azalma gorulmius, tim ekzom dizileme analizinde ITCH geninde ekzon 14 c.1423del/p.2475
frameshift heterozigot mutasyon tespit edilmistir. Hasta antimikrobiyal profilaksi ve IgRT ile
takip edilmekte olup, son iki yildir ITP veya OIHA atagi izlenmemistir.

Sonug

ITCH, immuUn tolerans ve hlicresel homeostazda kritik bir rol oynar.

Heterozigot ITCH mutasyonu otozomal resesif gecis gosterse de hastanin klinik tablosu,
mutasyonun hastalikta rol oynayabilecedini distindiirmektedir. Olasi mekanizmalardan

ilki, ITCH geninin diger allelinde ek bir intronik mutasyon veya delesyon bulunmasi olabilir.
Diger bir olasilik, APECED’de AIRE mutasyonlarinda oldugu gibi, heterozigot mutasyonun
klinik olarak anlaml olmasidir. Bu hipotezleri test etmek amaciyla ITCH protein ifadesini
degerlendirmeyi planliyoruz. Otoimmin hastaliklarda ITCH mutasyonlarinin etkisini anlamak
ve Evans sendromunun genetik mekanizmalarini aydinlatmak icin daha fazla calismaya
ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: OTOIMMUNITE, IMMUNDISREGULASYON, SITOPENI

Tablo 1. Hastanin Immiinolojik Bulgulari

SERUM

TAM KAN SAYIMI IMMUNGLOBULINLERI
Hemoglobin (g/dl) 14,4 (10,2-12,7) IgA (mg/dl) 3%)1*3*9'

oy 17800(4860-
Lokosit (/mm3) 13180) ** IgM (mg/dl) 195 (88-322)
Mutlak lenfosit sayisi 6200(1250- 751 (913-
(/mm3) 5770)%* IgG (mg/dl) 1884)%*
Mutlak nétrofil sayisi )
(/mm3) 8400(1600-8290) Total IgE 1,67 Ul/mL
Trombosit (/mm3) 377000 DHR normal

(189000-394000)

202



! Klinik
@ Immiinoloji

(ongrept
LENFOSIT ALT GRUPLARI TCR alfa-beta CD4-CD8- 3
CD3 %73(56-84) AntiHBs negatif
CD4 %33 (31-52)** ANA negatif
CD8 %39 (18-35)** Anti TPO 0,3
CD16+56 (NK) %8(3-22) Anti tiroglobulin 0,9<
CD19 %15(6-23) EBV DNA negatif
Sedimentasyon(ESR) 20 mm/saat CMV PCR negatif
Direct Coombs pozitif :ﬁggeergillus spesifik negatif

[Abstract:0278] [PS - 101]
ZNFX1 Eksikliginde Basarili Hematopoetik Kok Hiicre Nakli

Mehmet Fatih Alpkiray!, Candan Islamoglu!, Zehra Sule Haskologlu?!, Elif Soyak Aytekin?,
Merve Slleyman?!, Tutku Baylan!, Anar Salimov?!, Esin Figen Dogu!, Kamile Aydan
Ikinciogullari

IAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara, Turkiye
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immuinoloji Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

GIRIS

ZNFX1 geni, viral RNA'y! algilayan, mitokondriyal antiviral sinyalizasyon proteini ile
etkileserek interferon yanitini duzenler. ZNFX1’'deki homozigot mutasyonlarin immuno-
hematolojik bulgularla karakterize bir primer immun yetmezlige neden oldugu 2021 yilinda
tanimlanmistir. Tekrarlayan agir viral, mikobakteriyel enfeksiyonlar; monositoz,
trombositopeni, hepatosplenomegali, lenfadenopati ve HLH-benzeri enflamatuvar tablolara
neden olmaktadir. Ginimiuze kadar 15 hasta tanimlanmistir. Hematopoetik kék hlcre nakli
(HKHN) yapilan 4 hastanin 2’si yasamaktadir. Burada, ZNFX1 mutasyonu ile basarii HKHN
yaptigimiz bir olgumuzu sunmaktayiz.

OLGU

Ug yas kiz hasta, 34 hafta 2300 gr prematiire olarak dogmus. Sekiz aylikken COVID-19
nedeniyle 20 gin yatarak tedavi almis. 21 aylikken Influenza-A pndmonisine bagh ARDS,
HLH ve boébrek yetmezligi gelismesi nedeniyle hemodiyaliz ve ECMO uygulanmis. 24 aylikken
Rotavirus enfeksiyonu nedeniyle hastaneye yatirildiginda HLH-benzeri klinik bulgular
tekrarlamis. Steroid, IVIG, anti-IL1 tedavileri verilmis. Mekanik ventilatérden ayrilamayan
hastaya trakeostomi acilarak ev tipi MV'de izlenmis. Immiinolojik incelemelerinde monositoz
disinda tanisal bulguya rastlanmamis. Akraba evliligi, 4 aylikken pndmoni nedeniyle
kaybedilen kardes dykisti, cok adir viral enfeksiyonlari olmasi nedeniyle PIY &n tanisiyla WES
analizi yapilmis. ZNFX1 geninde homozigot ¢.3982C>T mutasyonu saptanmis. Bunun Uzerine
HKHN acisindan dederlendiriimek lzere merkezimize danisildi. Aile ici dondr taramasinda
ablasiyla HLA doku gruplar tam uyumlu bulundu. Busulfan, fludarabin ve ATG ile hazirlama
rejimini takiben allojenik HKHN yapildi. GvHH profilaksisi icin metotreksat ve takrolimus
verildi. +13.glnde miyeloid, +31.glinde trombosit engraftmani saglandi. +3.ayda tam dondr
kimerizmi ile takibine devam etmekteyiz.

TARTISMA

Adir viral enfeksiyonlar ile mutisistemik enflamasyon tablosu olan hastalarda ZNFX1 eksikligi
akla getirilmelidir. Yakin zamanda ve ¢ok az sayida hastanin tanimlandigi bu defektte HKHN
tek hayat kurtarici tedavi secenedi olarak dederlendirilmektedir.

Anahtar Kelimeler: ZNFX1, hematopoetik kdk hicre nakli, multisistemik enflamasyon
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Konjenital Tombositopeni, Wiskott-Aldrich Sendromu Erken Tanisi Icin Uyaric
Bulgular

Ramin Mahmudov?!, Melek Yordun Altunbas?, Salim Can?, Razin Amirov?, Necmiye Oztiirk?,
Selcen Bozkurt!, Burkay Cagan Colak!, Sevgi Bilgic Eltan?, Safa Baris?, Elif Karako¢ Aydiner?,
Ahmet Ozen?

IMarmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik
Immuinoloji ve Alerji Bilim Dali, Istanbul

2Marmara Universitesi, Tip Fakiiltesi Pediatrik immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Jeffrey Modell
Vakfi Primer Immiin Yetmezlik Tani Merkezi, Immiin Yetmezlik Uygulama ve Arastirma
Merkezi, Isil Barlan Translasyonel Tip Merkezi, Istanbul

GIRIS

Wiskott-Aldrich Sendromu (WAS), WAS proteini (WASp) genindeki patojenik varyantlardan
kaynaklanan ve konjenital trombositopeni, egzama, tekrarlayan enfeksiyonlar, otoimmin
hastalik ve malignitelerin artan insidansina neden olan X'e bagli resesif (XR) kalitilan bir
sendromik kombine immun yetmezliktir. WAS’'nda, erken tani ve gerekli vakalarda
hematopoetik kdok hiicre nakli ile sonuclarin ylz glldirici oldugu bilinmektedir. Vakamizda,
konjenital trombositopeni kliniginden WAS tanisi alan bir olgu sunulmaktadir.

OLGU

13 yasinda erkek hasta, 10 aylikken saptanan trombositopenisi nedeniyle cocuk immunoloji
klinigimize konsilte edildi. 2 yasinda iken egzama 0yklsinin, 9 yasinda ise 3 kez yatis
gerektiren pndmonisinin ve ev tozu duyarli alerjik astiminin olmasi dogumsal badisiklik
kusurlari (DBK) 6n tanisini kuvvetlendirdi. Laboratuvar incelemelerinde, mutlak lenfosit sayisi
1970/mm3, eozinofil sayisi 590/mm3(>500), trombosit sayisi (PLT) 73000/mm3 (<150000;
dusuk), ortalama trombosit hacmi (MPV) 6,2(<7; dlusuk) ve imminoglobulin (Ig)G 1080
mg/dL (987-1958), IgA 50 mg/dL (96-465), IgM <20 mg/dL (83-282), Total IgE 39 IU/L
olarak saptandi. Hastanin lenfosit alt grup analizinde T lenfosit ve sitotoksik T lenfosit
(CD3+CD8+) yiuzde ve sayisinda dislklik ve Dogal éldirtci hicrelerde ylkseklik gézlendi.
Mikrotrombositopeni, egzama, Astim ve tekrarlayan pndmonileri, IgM distkliga ve
eozinofilisi WAS" 6n planda dlsUndiren hastada yapilan tim ekzom sekanslamada WAS
geninde c.559+5G>A intronik, patojenik hemizigot mutasyonu saptandi. Immiinoglobulin
replasman tedavisi antimikrobiyal ve antifungal profilaksi baglandi ve hematopoetik kdk
hicre nakli igin hazirliklara baslandi.

SONUC

10 ayhkken mikrotrombositopenisi saptanan vaka WAS tanisi 13 yasinda almistir. Konjenital
veya erken baslangigli mikrotrombositopeninin goruldigi her erkek hastada WAS 6n planda
dusinllerek WAS'In diger bulgulari agisindan ayrintih sorgulama yapilmasi erken tani ve
tedavi ile iyi prognoz igin oldukcga gereklidir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital trombositopeni, Egzama, Immiin yetmezlik, Wiskott-Aldrich
Sendromu
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[Abstract:0283] [SS - 069]
Perianal Apse Bir Primer Immiin Yetmezlik Bulgusu Olarak Degerlendirilmeli mi?

Candan Islamoglu?, Tutku Baylan!, Sule Haskologlu!, Baran Erman?, Kaan Boztu§?, Serdar
Ceylaner*, Figen Dogu!, Aydan Ikinciogullarn®

1Ankara Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Cocuk Saghg Enstitiisii, Cocuk Immiinoloji Bélimii; Can Sucak
Translasyonel Immiinoloji Arastirma Laboratuvari, Ankara

3Ludwig Boltzmann Institute for Rare and Undiagnosed Diseases (LBI-RUD), Viyana,
Avusturya

4Intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma ve Uygulama Merkezi, Ankara

Amag

Anal apse, anal kriptalarin enfekte olmasi sonucu gelisen, cerrahi drenaj gerektirebilen akut
yumusak doku enfeksiyonudur. Genel poplilasyonda izole bir enfeksiyon olarak
degerlendirilse de 6zellikle tekrarlayan veya komplike olgularda primer immin yetmezliklerin
(P1Y) arastirilmasi gereklidir. Kronik graniilomatéz hastalik (KGH), konjenital nétropeniler,
Hiper IgE sendromlar (STAT3-LoF), IL-10/IL-10R mutasyonlari ve cok erken baslangich
inflamatuar bagirsak hastaliginda perianal apseler gorulebilir.

Yontem

Bu calismada, son 10 yilda perianal apse tanisi ile klinigimize basvuran 57 hastanin klinik ve
immdunolojik 6zellikleri retrospektif olarak dederlendirildi.

Bulgular

Hastalarin ortanca yasi 29 ay (15 glin - 26 yas)'di; 17'sinda ebeveyn akrabaligi mevcuttu.
PIY 20 (%35) hastada saptandi: gegici hipogamaglobulinemi (%10,7), IL-10R defekti (%7),
KGH (%5,3), ADA2 eksikligi (%1,7), Wiskott-Aldrich sendromu (WAS) (%1,7), HAX-1
(%1,7) ve STAT3-LoF (%1,7). PIY tanillarin biyiik kisminda %65 (13/20) anal apse
baslangici 12 ayin altindaydi. Bir hasta ise 26 yasinda KGH tanisi aldi. Hastalarin radyolojik
incelemelerinde %52’sinde patolojik bir bulgu mevcuttu. PIY tanisi alan ve almayan hastalar
arasinda demografik 6zellikler, ebeveyn akrabaligi, apsenin baslangig yasi ve tekrarlama
sikhgi arasinda fark yoktu. Tim hastalar sistemik antibiyotik tedavisi aldi. PIY'li 13 (%65)
hastada yineleyen apseler nedeniyle antibiyotik tedavisi ve birden fazla drenaj gerekti. PIY
olmayan hastalarda 18 (%48) cerrahi uygulanirken PIY’li hastalara 15(%75) uygulandi. Yedi
hastaya (%38) hematopoetik kdk hicre nakli uygulandi. Tanilari IL-10R defekti (n=4), ADA2
eksikligi (n=1), WAS (n=1) ve KGH (n=1)"ydi.

Sonug

Cocukluk ve hatta eriskin yaslarda antibiyotik tedavisine direncli, tekrarlayan ve iyilesmeyen
perianal apse ile basvuran hastalar PIY acisindan dederlendirilmelidir. PIY tanisinin erken
konmasi, hedefe yonelik tedavi yaklasimlarina olanak saglayabildigi gibi hayat koruyucudur.

Anahtar Kelimeler: anal apse, perianal apse, primer immun yetmezlik, nétropeni, fistdl
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[Abstract:0285] [PS - 103]
Lokosit Adezyon Defekti 3: Olgu Sunumu

Kezban Ipek Demir!, Ezgi Ulusoy Severcan?!, Aysegil Ertugrul!, Seda Sirint, Ozlem Arman
Bilir2, Namik Yasar Ozbek?, Melek Melahat O§uz3, Ziilfikar Ahmet Akelma*

1Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Aleriji

2Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji

3Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari

“Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Imminoloji ve Alerji

Giris: Lokosit Adezyon Defekti-3 (LAD-3) Kindlin-3 proteinini kodlayan FERMT3 genindeki
mutasyonlardan kaynaklanir. Bu mutasyon sonucunda nétrofillerde kemotaksis, migrasyon
ve adezyon fonksiyonlarinda yetersizligin yanisira trombositlerin agregasyonunda bozukluk
gorialir. Burada gobek badi gec diismesi, viicutta nekrotik yaralar, anemi, 16kositoz ve
kanama bozuklugu ile takip edilen ve LAD-3 tanisi alan bir olgu sunulacaktir.

Olgu: 2 aylik erkek hastanin 2 haftalikken omfalit nedeniyle hastaneye yatisi mevcut olup
tam kan sayiminda Hb: 6,8 g/l olmasi (izerine eritrosit siispansiyonu verilmis. ikinci ay
kontrolinde hastanin tetkiklerinde Hb: 3,6g/L, Wbc: 59900/mm?3 olmasi lzerine tarafimiza
sevkedildi. Fizik muayenesinde Ust damak posteriorda yaklasik 1 cm blyukliginde yarik
damak, sag boyun ve sol auriculada nekrotik lezyonlar mevcuttu. Anne baba arasinda
akrabalik yoktu, bir erkek kardes 9 aylikken kanama ve enfeksiyon nedeniyle exitus oldugu
ogrenildi. Yatis sirasinda yapilan tetkiklerinde Hb:4.9 gL WBC:36.280/mm3,
ANS:20.550/mm3, ALS:10.130/mm3, PLT:158.000/mm3, periferik yayma ve kemik iligi
aspirasyonu ve kanama profili normal saptandi. IgA: <4 mg/dl (13-72), IgM:16mg/dI (33-
154), IgG:526mg/dl (294-1164), total IgE:4.5kU/I, Lenfosit Alt Gruplari yasa goére normal
aralikta, LAD paneli: Granulositlerden alinan kapida; %100 CD11a, %100 CD11b, %100
CD11c ve %99 CD18 olarak saptandi. Yatisi sirasinda damak ve burundan sizinti seklinde
kanamasi oldu, 3 kez transflze edildi. Hastanin genetik analizinde FERMT3 NM_031471,6
c.514+ 1G >T (HOMOZIGOT) olasI patojenik mutasyon saptandi. Aile ici taramada tam
uyumlu olan 6 yas erkek kardesinden kok hicre nakli yapildi ve basarili sonuglandi.

Sonug: Goébek baginin dismesinde gecikme, tekraralayan cilt ve mukoza enfeksiyonlari ve
I6kositozu olan olgularda LAD sendromlar akla gelmelidir. K6k hicre nakli bu hastalar igin
klratif bir tedavi yontemidir.

Anahtar Kelimeler: Lkosit Adezyon Defekti, Primer immiin Yetmezlik, Lékositoz, Kanama

[Abstract:0286] [PS - 104]
Griscelli Sendromu Tip 2: HLH ve Norolojik Komplikasyonlarla Seyreden Nadir Bir
Vaka

Damla Altintas, Gaye Kocatepe, Ozgil Giingdr, Nur Umit, Ceren Giileryiiz, Aysen Bingdl,
Dilara Fatma Kocacik Uygun _
Akdeniz Universitesi Tip Fakultesi Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dali, Antalya

Giris: Griscelli sendromu tip 2 (GS2), T ile NK hicrelerinden sitolitik grandllerin salinimini
inhibe eden RAB27A genindeki kusurdan kaynaklanan otozomal resesif bozukluktur.
Hipopigmente cilt, gri sag ve hlcresel immun yetmezlik ile karakterize, klinik olarak
heterojen bir sendromdur. Bu hastalarda, hemofagositik lenfohistiyositoz (HLH) olarak
bilinen kontrolsiiz T-lenfosit ve makrofaj aktivasyon sendromu gelisir.

Olgu: 10 gindur devam eden ates nedeniyle acile basvuran 2 yas 4 aylik kiz hastanin
0zgecgmisinde baba ile akrabaligi olmayan annenin 2. gebeliginden 2. yasayan olarak 34+5
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GH’da C/S ile 2500gr dogdugdu, yenidogan yodunbakim yatisi olmadidi 6grenildi. 18 aylikken
yurtyen, 2 yasinda 3-5 kelime ile konusan hastanin fizik muaynesinde cilt soluk, gri sag ve
kaslari olup aksiller ates 39°C, hepatomegali ve splenomegali saptandi. Laboratuvar
incelemelerinde anemi, trombositopeni, CRP yliksekligi ve periferik yaymada Downey
hicreleri gorildi. BOS incelemesinde EBV PCR pozitifti. Nobet gecirmesi lizerine ¢ekilen
beyin MR’Inda kortikal difizyon kisithligi ile uyumlu ensefalitik bulgular izlendi. Otoimmiun
ensefalit ekarte edilemedigdi icin IVIG verildi. Hastanin saginin 1sik mikroskopisi ile ilk
incelemesinde kromatin anomalisi saptanmamis olup baska bdlgeden alinan érnek tekrarinda
ise GS2 ile tutarli bir desen goéruldi. Takibinde status epileptikus gelismesi lzerine steroid ve
plazmaferez tedavisi uygulandi. MAS acisindan yapilan kemik iligi incelemesinde hiposelliler
kemik iligi goruldi, hemofagositoz saptanmadi. WES analizinde homozigot RAB27A
mutasyonu tespit edildi.

Sonug: GS2, heterojen klinik bulgular sergileyebilir ve nérolojik semptomlari diger
etyolojilerle benzerlik gbsterebilir. Bu nedenle, tani stirecinde kapsamli klinik ve laboratuvar
degerlendirmesi ile tekrarlayan sac analizleri 6nemlidir. HLH ve norolojik komplikasyonlar
acisindan erken tani ve agresif tedavi, hastaligin yénetiminde kritik rol oynar.

Anahtar Kelimeler: Immiin disfonksiyon, Griscelli Sendromu, Hemofagositik
lenfohistiyositoz (HLH)

Sac analizi

Sac telinin 151k mikroskobik gérinimdi
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[Abstract:0287] [PS - 105]

Atipik Mikroorganizma ile Agir Enfeksiyondan Aktive Fosfoinositid 3 Kinaz Delta
Sendromu Tanisina

Burkay Cagan Colak!, Melek Yorgun Altunbas?, Salim Can!, Razin Amirov!, Necmiye Oztiirk?,
Selcen Bozkurt!, Ramin Mahmudov?, Pinar Canizci Erdemli3, Giilsen Akkog?, Sevliya Ocal
Demir3, Sevgi Bilgic Eltan?, Safa Baris?, Elif Karako¢ Aydiner?, Ahmet Ozen?

IMarmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, istanbul, Tirkiye
2Marmara Universitesi, Tip Fakiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik
Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Saghk Bilimleri Enstitiisii, Yiuksek Lisans/Doktora Programi,
Jeffrey Modell Vakfi Primer Immiin Yetmezlik Tani Merkezi, Isil Barlan Translasyonel Tip
Merkezi, Immiin Yetmezlik Uygulama ve Arastirma Merkezi, Istanbul

3Marmara Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Istanbul,
Tarkiye

GIRIS

Aktive fosfoinositid 3 kinaz delta sendromu (APDS) enfeksiyon yatkinlidi ve immin
disregullasyon ile seyreden PIK3CD veya PIK3R1 genlerindeki patojenik varyantlarin sebep
oldugu otozomal dominant kalitilan bir dogustan bagisiklik kusurudur (DBK).

OLGU

5.5 yasinda kiz hasta tarafimiza Listeria monocytogenes menenjiti tanisi ile DBK stphesi ile
konsulte edildi. Oykiisiinde; beyin omirilik sivisi (BOS) drnedinde Listeria monocytogenes
Polimeraz Zincir Reaksiyonu (PCR) pozitif menenjit ve pndmoni nedeni ile 3 kez hastane
yatisi oldugu 6grenildi. Hastanin ailesinde infant 6lim 6ykisu vardi. Muayenesinde servikal
bélgede santim sinirinda birkag adet lenf nodu ve hepatosplenomegali saptandi. Serum IgG
ve IgM degerleri yasina gore yiksek olmakla beraber protein asi antikor yanitlari ve
izohemaglutinin yeterli titrede pozitifti. Lenfopenisi olmayan hastanin lenfosit alt grup
analizinde T, B, NK lenfositleri oransal ve sayisal olarak normal, naive CD4+ T ve recent
thymic emigrant (RTE) hicreler disuk, efektér hafiza CD4+ T hicreleri yuksek saptandi.
Atipik patojen ile menenjit dykusu, lenfoproliferasyon, naive CD4+ T ve RTE hiicrelerinde
dusutklik olan hastada kombine immin yetmezlik siphesiyle genetik panel (klinik ekzom
sekanslama) istendi ve PIK3CD geninde heterozigot c.3061G>A patojenik varyant
saptanmasiyla APDS tanisi dogrulandi. Hastaya immuinglobulin replasman tedavisi ve
trimetoprim-silfametoksazol profilaksisi baslandi. Takibinde proteinUrisi gelisen ANA ve anti-
SSA pozitifligi olan hastaya bébrek biyopsisi ile grade III lupus nefriti tanisi kondu ve tedavi
baslandi.

SONUC

Diger DBK’larda oldugu gibi APDS tanili hastalarda lenfoproliferasyon, otoimmaunite ve
otoinflamatuvar komplikasyonlar yaninda atipik/firsatgi mikroorganizmalarla enfeksiyonlara
yatkinlik goérilebilmektedir. Hastalari gelisebilecek organ tutulumu ve komplikasyonlar
acisindan dikkatle izlemek ve multidisipliner takibi saglamak sagkalim ve prognoz agisindan
oldukca énemlidir.

Anahtar Kelimeler: APDS, PIK3CD, imminyetmezlik
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[Abstract:0288] [PS - 106]
Selektif IgA Eksikligi Olan Hastalarin Retrospektif Degerlendirilmesi

Seda Cevik, Udur Altas, Hayrunnisa Bekis Bozkurt, Mehmet Yasar Ozkars _
Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Klinigi, Istanbul

GIRIS VE AMAGC

Selektif IgA eksikligi (SIgAD) primer immUn yetmezliklerin antikor eksiklikleri alt grubundan
bir hastaliktir. SIgAD badgisiklik sistemi normal olan 4 yasindan biylk hastalarda IgA serum
seviyesinin, normal IgG ve IgM seviyeleri ile birlikte 7 mg/dL'ye esit veya altinda olmasi
durumunda tanimlanir. Calismamizda, selektif IgA eksikligine sahip cocuklarda immin
yetmezlik ile solunumsal ve alerjik hastaliklar arasindaki iliskiyi degerlendirmektir.

YONTEM

Calismaya 4-18 yas arasi, 2021-2024 yillar arasinda gocuk alerji ve immunoloji
poliklinigimize basvurup SIgAD tanisi alan hastalar arsiv kayitlarindan dahil edildi.
BULGULAR

Calismadaki 63 gocuk hastanin medyan yas dederi 79 ay idi. Hastalarin %7,9'u astim,
%12,7'si alerjik rinit, %15,9’u ise astim ve alerjik rinit kombinasyonuna sahiptir. IgA dluzeyi
ortanca olarak 0,04 g/L, minimum 0,00 g/L ve maksimum 0,07 g/L olarak tespit edilmistir.
On yedi (%27) gocukta ev tozu akari, 4 (%6,3) cocukta kedi tiyu, 2 (%3,2) cocukta polen, 1
(%1,6) cocukta kif mantari duyarhihdr vardi.

TARTISMA ve SONUC

Calismamizda, SIgAD olan cocuklarda immin yetmezlik ile solunumsal ve alerjik hastaliklar
arasindaki iliskiyi degerlendirdik. Calismada hastalarimizin %30,2'sinde aeroalerjen
duyarlihdi saptadik. SIgAD olan hastalarimizin %9,5’inde AD saptadik. Hastalarimizin
%27'sinin astimi oldugu, %33,4'Uinde AR oldugu, %6,3’iinde lrtiker sikayetleri oldugu tespit
edildi. Turkiye’'de yapilan baska bir calismada 81 SIgAD hastasinin %34,6'sinda astim
oldugu, alerjik rinit sikliginin %27,2 oldugu tespit edilmistir. Sonug olarak, SIgAD'li
cocuklarda tekrarlayan enfeksiyonlar ve atopik hastaliklarin prevalansi yuksektir. Bu
hastalarin yénetiminde, sadece immiin yetmezligin degil, ayni zamanda alerjik hastaliklarin
da g6z 6ninde bulundurulmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Selektif IgA eksikligi, alerjik rinit, antikor eksikligi, astim

Tablo 1
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Tablo 1. Hastalann klinik o6zellikleri ve cinsiyet verisi

n %
Cinsiyet Kadin 31 49,2
Erkek 32 50,8
Ailede immun yetmezlik | Yok 63 100,0
oykiisii Var 0 0,0
Ailede atopi dykiisii Yok 55 87,3
Var 8 12,7
Ek hastahik Yok 27 42,9
Astim 5 79
AR 8 12,7
Astim+ AR 10 15,9
Urtiker 4 6,3
immun yetmezlik 0 0
AD 5 79
Astim+ AR+ AD 1 1,6
Astim+ AR+ PFAPA | | 1,6
SLE 1 1,6
JIA+AR 1 1,6
Sik hastahik ovkiisi Yok 45 714
Var IR 28,6

[Abstract:0290] [PS - 107]
MAGT1 Mutasyonu Saptanan T hiicreli Lenfoma Olgusu

Emre Ozdamar!, Ceren Ustiin2, Alp Kazancioglu?, Gigdem Ertugrul?, Ismail Yaz?, Elif Soyak
Aytekin?, Saliha Esenboga?, Deniz Cagdas?

IErciyes Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Immiinoloji ve Allerji Blimi, Kayaseri
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji Bélimii, Ankara

Epstein-Barr virtsu (EBV), dlinya genelinde yaygin olarak goérulen ve gesitli malignitelerle
iliskilendirilen onkojenik bir gamma herpes virdsudur. B lenfositlerinde latent kalan EBV,
Ozellikle immun yetmezlikli bireylerde ciddi lenfoproliferatif hastaliklara yol agabilir. EBV'ye
yatkinlik gésteren primer immun yetmezliklerden biri de, MAGT1 gen mutasyonu ile iliskili
olan XMEN (X’e bagh immun yetmezlik, magnezyum defekti, EBV enfeksiyonu ve neoplazi)
hastaligidir. Bu galismada, EBV pozitif T hiicreli lenfoma tanisi alan ve MAGT1 gen varyanti
saptanan 27 yasinda bir erkek olgu sunulmustur.

Hasta, 17 yasinda ates, kilo kaybi ve gece terlemesi sikayetleri ile basvurmus, yapilan lenf
nodu biyopsisi sonucu T hicreli non-Hodgkin lenfoma (NHL) tanisi almistir. Evre IV olarak
degerlendirilen hastaya uygulanan tedavi sonrasi 19 yasinda niiks gelismis ve otolog kemik
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iligi nakli yapiimistir. Dokuz yil tam remisyonda izlenen hasta, 27 yasinda ates, boyunda
sislik ve splenomegali sikayetleriyle tekrar basvurmus, kemik iligi biyopsisinde klasik Hodgkin
lenfoma ve EBER pozitifligi saptanmistir. EBV DNA diizeyi 11.664 kopya/mL olarak
bulunmustur. Aile éyklsinde, ayni kdyden olan akraba evliligi yapan anne-babanin bir diger
oglu da 19 yasinda lenfoma nedeniyle kaybedilmistir.
Immunolojik degerlendirmede(tablo 1) lenfopeni, trombositopeni, transaminaz yiiksekligi,
IgA ve hafif IgG dusikligl, CD4/CD8 oraninda azalma gozlenmistir. Yapilan tam ekzom
dizileme (WES) analizinde MAGT1 geninde hemizigot c.616C>T (p.R206)* varyanti
saptanmistir. Hastaya antibiyotik profilaksisi, antiviral tedavi ve immunoglobulin replasman
tedavisi (IgRT) baslanmis, hematopoetik kdk hlicre nakli planlanmistir. Ayrica genetik
danismanlik dnerilmistir.
Bu olgu, MAGT1 mutasyonu tasiyan hastalarda EBV iliskili lenfoma riskine dikkat cekmekte;
Ozellikle tekrarlayan EBV viremisi, CD4+ T lenfopenisi ve aile 6yklsl olan erkek hastalarda
XMEN hastaliginin arastiriimasinin énemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: EBV, immiun disregilasyon, lenfoma

Hastanin Immiinolojik Bulgulari

TAM KAN SAYIMI

Hemoglobin (g/dl)
Lokosit (/mm3)

Mutlak lenfosit
sayisi (/mm3)

Mutlak nétrofil
sayisi (/mm3)

Trombosit (/mm3)

LENFOSIT
ALT GRUPLARI

CD3
CD4

CD8

CD16+56 (NK)
CD19

HLA-DR

CD27

EBV PCR
CMV virls yuka

13,8 (10,2-12,7)
4130(4860-13180)

86 (1250-5770)**

2440(1600-8290)

53000
(189000-
394000)**

%67(56-84)
%22 (31-52)%*
%40(18-35)
%18 (3-22)
%5 (6-23)**

%49

%62

11664(kopya/ml)**
Negatif

SERUM o
IMMUNGLOBULINLER]

IgA (mg/dl)
IgM (mg/dl)

IgG (mg/dl)

Anti-HBs

BIYOKIMYASAL
DEGERLER

ALT
AST
ALP
GGT
LDH

Bilirubin, total
Fibrinojen

Ferritin

Trigliserid

51,3 (139-378)%*
107 (88-322)

809 (913-1884)**

negatif

65(<35 U/L)**
31(<35)** U/L
92 (30-120 U/L)
54(<55 U/L)

324 (<247 U/L)**

2,90(0,3-1,2
mg/dl)**

172,52(180-350
mg/dl)

739(20-336)**
106(<150mg/dl)
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[Abstract:0291] [PS - 108]
Erken Baslangich Inflamatuar Bagirsak Hastaligi Tanisindan Kronik Graniilomatoz
Hastaligina

Musa Sahin, Aysu ilh_a_m Yalaki, Melis Aydin Mut, Ebru Celebi Develi, Veysi Akbey, Nazan
Tokmeci, Aylin Kont Ozhan, Tugba Arikoglu, Semanur Kuyucu
Mersin Universitesi Tip Fakdultesi, Cocuk Alerji Immdunoloji Bilim Dali, Mersin

Giris:

Kronik grantlomat6éz hastalik (KGH), fagositik hiicrelerde nikotinamid-adenin-dinikleotid-
fosfat-oksidaz enzim kompleksi bilesenlerinin eksikliginden veya islev bozuklugundan
kaynaklanan kalitsal bir immun yetmezlik hastaligidir. KGH hastalari tekrarlayan ve yasami
tehdit eden bakteriyel veya fungal enfeksiyonlar, cilt ve doku abseleri, lenfadenit ve
granilom olusumuna yatkin olup bazi hastalarda granilomlar Crohn Hastaligina benzer bir
inflamatuar bagirsak hastaligina (IBH) neden olabilir.

Olgu:

7 yasinda erkek hasta yaklasik 2 yildir stiren gaitada kanama, kilo kaybi, kabizlik ve ishal
ataklar ve anal bélgede abse sikayetleri ile basvurdugu Cocuk Gastroenteroloji Bolimu
tarafindan yapilan kolonoskopi sonrasi inflamatuvar bagirsak hastaligi (Crohn) tanisi
konuldu. Mesalazin ve adalimumab tedavisi baslanan hastanin sikayetlerinin devam etmesi
ve IBH'nin erken yasta baslamasi nedeniyle immiinolojik acidan dederlendirilmek tizere
tarafimiza yonlendirildi. Ozgecmisinde hastanin son 1-2 yildir ara ara agiz icinde yaralarinin
oldugu, Uc¢ kez pnémoni ve iki kez farkli zamanlarda anal bélgede abse 0ykUlisi oldugu
ogrenildi. Soygegmisinde 6zellik saptanmayan hastanin fizik incelemesinde; boy: 108 cm (3-
10P), kilo: 19 kg (25-50P), soluk gériinimde, anal bélgede skarlasmis sert abse agzi ve anal
fissir mevcuttu. PA-AC grafisinde stpheli nodiler gérinim olmasi nedeniyle gekilen Toraks
BT'de her iki akcigerde multiple kliglik noduller saptandi. Hemogram, immunglobdlinler ve
lenfosit alt gruplarinda anormallik saptanmadi. (Tablo 1). Oksidadif burst ve dihidrorodamin
testinde disuklik saptanmasi nedeniyle KGH tanisi konulan hastaya antifungal,
antimikrobiyal profilaksisi ve interferon gamma tedavisi baslandi. Tam uyumlu dondru
bulunan hastaya kemik iligi transplantasyonu yapildi.

Sonug:

KGH hastalar farkh klinik bulgular ile bagvurabilirler. Ozellikle erken baslangigli, tedaviye
yanit vermeyen veya adir seyreden IBH varlifinda altta yatan bir fagositer sistem defekti
olabilecegi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: anal abse, crohn hastaligi, immin yetmezlik, kronik granilomatéz
hastalik, rektal kanama

[Abstract:0293] [PS - 109] .
Nadir Bir Notropeni Nedeni: Cohen Sendromliu U¢ Olgu Sunumu

Yadmur Hazal Sadirvan Oduzkaya!, Gézde Ozkan!, Halime Cicek!, Zuhal Karali?, Yasin
Karalil, Sara Sebnem Kili¢ Giiltekin?!

1Uludag Universitesi Cocuk immiinoloji Bilim Dali

2Bursa Sehir Hastanesi Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali

Girig:
Cohen sendromu (CS), ilk kez 1973 yilinda Cohen ve arkadaslar tarafindan tanimlanan,
otozomal resesif kalitim gésteren nadir bir genetik hastaliktir. Klinik olarak genis bir

212



! Klinik
@ Immiinoloji

01 ;A est-

spektruma sahip olan sendrom, gelisimsel gerilik, hipotoni, mikrosefali, zeka geriligi, miyopi
ve ndtropeni gibi temel bulgularla karakterizedir. Bunun yani sira, hiperfleksibilite, uzun ve
ince parmaklar, kisa filtrum, epikantus ve belirgin Ust kesici disler gibi tipik ytz 6zellikleri de
sikca bildirilmigtir.

Hastaligin genetik sebebi, 8g22.2 bdlgesinde bulunan VPS13B (COH1) genindeki
mutasyonlardir. VPS13B, hcre ici protein tasiniminda rol oynayan bir Golgi membran
proteinidir. Literatlirde VPS13B icin 150'den fazla mutasyon bildirilmis olup, farkh etnik
gruplarda hastaligin fenotipik varyasyonlari gézlenmektedir.

Olgular

Bu calismada konjenital nétropeni sebebi ile takip edilirken Cohen sendromu tanisi almis olan
3 vakanin klinik 6zellikleri Tablo 1 'de sunulmustur.

Sonug

Cohen sendromu tanisi, klinik bulgulara dayanarak konulmakla birlikte, genetik testler taniyi
kesinlestirmek icin énemli bir aractir. Ozellikle erken cocukluk déneminde gelisimsel
gecikme, nétropeni ve karakteristik ylz 6zelliklerine sahip cocuklarda Cohen sendromu
ayirici tanida akilda tutulmahdir. Erken tani ve multidisipliner takip, hastalarin yasam
kalitesini artirmada kritik rol oynamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Cohen Sendromu, Mikrosefali, Nétropeni

Cohen Sendromlu Ug¢ Olgunun Ozellikleri

Ozellikler Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3
Yas 8 8 9 ay
Cinsiyet Kiz Kiz Erkek
Boy 128cm 112cm 70cm
Kilo 32 kg 28 kg 11 kg
. e Azalmis fetal
Perinatal Bulgu Yok Bilinmiyor hareketler
Mental Hafif Orta Degerlendirilemedi
retardasyon
GOrme . . . . : o - .
Bozukluklart Miyopi Miyopi Strabismus Degerlendirilemedi
Hipotoni Yok Yok Hipotonik infant
. . . Genis Burun Kdéprisu,Kalin
Kranlyo_faS|yaI G?n|§_ B__urun kaslar, hipertelorizm,dustk sag Kalin kaglar
anomaliler K6éprasu T
Gizgisi
Dis anomalisi Yok Belirgin Ust kesici disler degerlendirilemedi
No6tropeni Var Var Var
Abdominal Mikrosefali
Diger Belirtiler . Abdominal obezite, Mikrosefali
obezite o o
Bilissel yetersizlik
VPS13B VPS13B VPS13B
Genetik p.R1671X p.Arg3945 p.Glu2910Lys
(c.5011C>T) (c1183C>T) (c.8728G>A)
Heterozigot Homozigot Heterozigot
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[Abstract:0294] [SS - 072]

Viral Solunum Yolu Enfeksiyonlarinda Lenfosit Alt Tiplerinin Degisimi: Klinik ve
Immiinolojik Perspektif

Mehmet Serkan Erkan, Nesrin Gilez, Ferah Genel
Saglik Bakanligi Universitesi Izmir Dr.Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Saglik Egitimi
ve Arastirma Merkezi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Izmir

Amag: Solunum yolu enfeksiyonlarina yol acan viral etkenlerin immiun sistem (zerinde

etkisinin oldugu bilinmektedir. Bu calismada solunum yolu viral enfeksiyon etkenlerinin

lenfosit alt gruplarinda olusturabilecegi oransal veya sayisal etkilerinin dederlendirilmesi
amaclanmaktadir.

Gereg-Yontem: Calisma grubunu, viral solunum yolu enfeksiyonu tanisiyla pediatri servis ve
yogun bakim Unitelerinde Ocak 2018 - Ekim 2023 tarihleri arasinda tedavi gérmds,
enfeksiyon sirecinde lenfosit alt tiplendirme tetkiki ile dederlendirilmis toplam 101 olgu
olusturmaktadir. Hastalarin viral solunum yolu enfeksiyon etkenine gore; lenfosit alt
tiplendirme tetkikinde ve total I6kosit sayisi (WBC), absoll nétrofil sayisi (ANS), absoli
lenfosit sayisi (ALS)'nda gorilen dedisiklikler retrospetif olarak incelemeye alinmistir.

Bulgular: Calisma grubunda en sik gérilen etkenler RSV ve Rhinovirts olarak saptandi.
(N=28, N=24). Lenfosit alt tiplerinde Adenoviriisiin en ¢ok T ve NK hiicreyi, Influenza’nin en
cok B hiicreyi etkiledigi goriildii. Influenza etkeni; WBC parametresini diger etkenlere gore
daha anlamli derecede etkilemekteydi. (p<0,005) Tedavi slirecinde sistemik kortikosteroid
alan olgularda almayanlara gére Influenza etken grubunda CD4, RSV ve Rhinoviriis etken
gruplarinda CD3, CD4, NK htcrelerde gorilen dusuklik anlamhydi. (p<0,005) RSV tanili
sistemik kortikosteroid tedavisi verilen olgularda CD19 lenfosit orani ylksekligi ile tedavi giin
sayisinin pozitif yonde iliskili oldugu saptandi.

Sonug: Viral solunum yolu etkenlerinin lenfosit alt tip dagilimi Gizerindeki etkileri etkenlere
gore degiskenlik gostermektedir. WBC dederlerinde gorilen distklik influenza etkeni igin
diger viral etkenlere gore ayirici bir bulgu iken klinikte solunum sikintisi nedeniyle sistemik
kortikosteroid kullanilan olgularin lenfosit alt tip dagiliminda viral etkenlere gére farkl etkiler
goridlmuistlr. Batin bu veriler 1siginda calismamizin etken-enfeksiyon-tedavi kaskadinda yeni
yaklasimlara isik tutabilecegini diisinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Influenza, Lenfosit, NK hiicre, RSV, WBC

Viral Etken Gruplarinin Total Lokosit Sayisi Degiskeni Acnisndan Istatistiksel
Karsilastirilmasi
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Viral Fiken Gruplarin Total Ldkosit Sayis: Degiskeni Acusndan Istatistiksel Kargilagurimast

InTuenca RSV Paramnflenza  Ademovirlis COV.OC43  Rlumovisfis  Bocaviriis P
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Etken gruplarinin arasinda WBC (p=0,003) parametresi icin anlamli fark oldugu gérildi.
Karsilastirma analizleri sonucunda WBC dediskeni; Influenza-RSV, Influenza-Adenoviriis ve
Influenza-Rhinoviriis gruplari arasinda Influenza etken grubunda anlamli diizeyde daha
dusik saptandigi gérildi.
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[Abstract:0295] [PS - 110] . ]
Artemis’in Iki Yiizii: Farkh Klinik Ozelliklerle Ortaya Cikan Agir Kombine Immiin
Yetmezlik

Pinar Sahin?, Emine Ulgen?, Seda Tunca?, ilke Bas!, Giizide Aksu!, Neslihan Edeer Karaca!,
Necil Kutiukgller!

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immuinoloji Bilim Dali, Izmir

2Izmir Sehir Hastanesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji Bilim Dal, Izmir

Giris: Agir kombine immiin yetmezlikler (AKIY) ve kombine immiin yetmezlikler genotipik ve
fenotipik olarak heterojen bir hastalik grubudur, DCLRE1C geni tarafindan kodlanan
ARTEMIS, homolog olmayan DNA ug birlestirme yolunun bir bilesenidir ve V(D)J
rekombinasyon islemi sirasinda sarmalin acgilmasina ve DNA cift iplik kiriklarinin onarimina
katilir. Burada iki farkl klinik ile karsimiza ¢ikan Artemis mutasyonu ele alinmistir.

Olgu-1: Hematuri sebebi ile basvurdugu hastanede sicak tip otoimmun hemolitik tanisi alan,
takibinde anemisi direngli devam eden, direkt coombs 4+ saptanan ve metilprednizolon
tedavisi almakta olup klinigimize yénlendirilen olgunun éykisiinde anne baba arasinda
akrabalik vardi. Fizik muayenesinde Cushing sendromu bulgular ve hepatosplenomegalisi
mevcuttu. Lenfopenisi olan hastanin genetik analizinde DCLRE1C homozigot mutasyonu
(c.1350_1356del(p.Asp451Lysfs*11) saptandi. Geg baslangigli kombine immuin yetmezlik
tanisiyla hastaya hematopoetik kék hicre nakli hazirliklari baslandi.

Olgu-2: 6 yasinda yuzde ve ekstremitelerde kizarik, ortadan ice ¢oklk lezyonlari nedeniyle
basvuran, kazeifiye granilomattz dermatit ve IgM distkligia nedeniyle tetkik edilen
hastanin TNGS analizinde TACI (C104R) mutasyonu saptandi. izleminde enfeksiyon sikliginda
artis, alopesi, flikteniler konjonktivit, progresif hipogamaglobulinemi ve CD3 disukligi
izlendi. Klinik bulgularin saptanan mutasyonla uyumsuz olmasi nedeniyle yapilan ileri genetik
incelemelerde DCLRE1C homozigot mutasyonu (c.632G>T (p.Gly211Val) gdsterildi. Kok
hicre nakli hazirligi devam ederken direngli atesleri olan olgu diffliz blyik B hiicreli lenfoma
tanisi aldi.

Tartisma: Cift sarmal DNA kiriklarinin onariminda rol alan ARTEMIS genindeki mutasyonlar T-
B-NK+ agir kombine immiin yetmezlikten T+ kombine immun yetmeliklere kadar farkli
spektrumda klinik ve immunolojik fenotipe neden olabilir. Radyosensitif bir immun yetmezlik
olan bu hastalik grubunda malignite riski oldukga artmistir.

Anahtar Kelimeler: Artemis, kombine, immun, yetmezlik

[Abstract:0297] [PS - 111] ]
STAT-1 Fonksiyon Kazanimi Mutasyonunun Iki Farkh Klinik Fenotipi

Emine Ulgen, Pinar Sahin, Ilke Bas, Neslihan Karaca, Guzide Aksu, Necil Ktikguler
Ege Universitesi Tip Fakdlltesi, Cocuk Immtnolojisi Bilim Dali, Izmir

STAT-1 Fonksiyon Kazanimi Mutasyonunun Iki Farkli Klinik Fenotipi

Sinyal transduseri ve transkripsiyon aktivatérd 1'in (STAT-1) otozomal dominant fonksiyon
kazandiran (GOF) mutasyonlari, interferon-gama, intdérldkin-17 ve interlékin-22 sinyalini
bozarak hatali Thl ve Th17 yanitina neden olur. Kronik mukokitan6z kandidiyazis(KMK),
enfeksiyonlar ve otoimmun bozukluklar gibi birden fazla sistemi etkileyen semptomlar
goralir.

216



! Klinik
@ Immiinoloji

01 ;A est-

Olgu-1:13 yasinda erkek hasta, yenidogan déneminden beri tekrarlayan oral moniliyazis,
diaper dermatit, sik tekrarlayan st solunum yolu enfeksiyonu ve bronsiyolit gecirmesi
nedeniyle Ug¢ yasindayken getirildi. Soygecmisinde 6zellik yoktu.Muayenesinde agiz icerisinde
plaklar saptandi. Hipergamaglobulinemi disinda bazal immunolojik testleri normaldi. KMK én
tanisiyla izleme alinan olgu tekrarlayan oral ve genital aft, ciltte hipopigmentasyon ve aralikli
diyarelerinin olmasi, endoskopide kronik gastrit, zimba tarzi olusum ve granularite, HLA-B27
pozitifligi olmasiyla Juvenil Behget tanisi aldi. 11 yasinda hemolitik Gremik sendrom ve EBV
iliskili hemafagositik lenfohistiyositoz gelisen hastanin STAT-1 geninde heterozigot mutasyon
saptandi. Fonksiyonel incelemelerde interferon uyarisiyla STAT-1 fosforilasyonunda artis
izlendi.

Olgu-2: iki yasindayken tekrarlayan kandidiyazis, alt solunum yolu enfeksiyonu ve diyare
OykUsu ile basvuran, aralarinda akraba evliligi olan anne babadan dodan hastanin biyime
gelisme geriligi, oral kandidiyazisi ve pnémoni bulgulari mevcuttu. Akciger grafisinde
mikrokalsifikasyon ve kronik akciger hastaligi ile uyumlu gériinim izlenen hastanin
tetkiklerinde hipergamaglobulinemisi olup lenfosit paneli ve T hiicre proliferasyon testi
normal saptandi. STAT-1 geninde mutasyon saptandi. izleminde inflamatuar barsak hastaligi,
hipersplenizm, EBV iliskili diz kas tumdru gibi komplikasyonlar gézlendi.

Sonug: STAT-1 GOF mutasyonu olan hastalar, enfeksiy6z ve enfeksiy6z olmayan bulgular
iceren cesitli klinik fenotiplerde goérulebilir.Morbidite ve mortaliteye neden olabilecek kalici
organ hasari gelismeden JAK inhibitorleri ve kemik iligi nakli erken tedavi secenedi olarak
dasunulmelidir.

Anahtar Kelimeler: Immiindisregiilasyon, Kronik Mukakutandz Kandidiyazis, STAT-1

[Abstract:0298] [PS - 112]
Otoimmiin Lenfoproliferatif Sendrom (ALPS): Klinik Bulgular, Genetik Yonler ve
Tedavi Siireci Uzerine Bir Olgu Sunumu

Anil Isik?!, Bisra Kocali?, Elif Soyak Aytekin?, Saliha Esenboda?, Deniz Cagdas?

IHacettepe Universitesi, Cocuk Saghg Enstitiisii, Pediatrik Temel Bilimler Anabilim Dali,
Immunoloji Bilim Dali

2Hacettepe Universitesi, Tip Fakiltesi, Cocuk Saghg Enstitiisii, Cocuk Iimmiinoloji Bilim Dali

Giris:

Adaptif immuUn sistem, genis antijen spesifik lenfosit repertuarina sahip olup, cesitli
patojenlere karsi etkili savunma yaniti Gretir. Otoimmiun Lenfoproliferatif Sendrom (ALPS),
lenfositlerin apoptoz mekanizmalarindaki bozukluklar sonucu asiri birikmesiyle karakterize
immundisreglilasyonla giden bir hastaliktir. Bu birikim, lenfadenopati, hepatomegaly ve
splenomegali gibi lenfoproliferatif bulgulara yol acar. ALPS, genellikle FAS, FASL ve CASP10
gibi genlerdeki mutasyonlardan kaynaklanir. Ozellikle, TNFRSF6 (FAS) genindeki patojenik
varyantlar, lenfosit homeostazini bozar.

Olgu:

7 yasinda erkek hasta, kan tetkikleri sirasinda Vitamin B12 yilksekligi ve izlemde
splenomegaly saptanmasi nedeniyle basvurdu. Oykiisiinden sikayetlerinin 3 yasindan beri
oldudu, etyolojide yer alan enfeksiyonlar, metabolic hastaliklar agisindan arastirildigi ve
tetkiklerinin normal saptandigi 6grenildi. Boyundaki sislik nedeniyle yapilan ultrasonografide
cok sayida reaktif lenf nodu gérulmus. Sik ateslenme ve st solunum yolu enfeksiyonu
oykulsu bulunan hastanin anne ve baba arasinda 4. derece akrabalik mevcuttu. Fizik
muayenede bilateral servikal lenfadenopati (3x2 cm) ve splenomegali (kot alti 4 cm)
saptanmis, hepatomegali izlenmemistir. Immiinolojik de§erlendirmesinde (Tablo 1) sinirda
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trombositopeni, CD4/CD8 oraninda azalma, Direkt Coombs testi negatif, vitamin B12
ylUksekligi, DNT yilksekligi (%26) saptandi. Kemik iligi aspirasyon incelemesinde malignite
bulgusu saptanmadi. Sik tekrarlayan enfeksiyon dykusu olan hastaya IVIG tedavisi baslandi,
enfeksiyon sikliginda belirgin azalma goézlendi. Hastanin WES incelemesinde FAS geninde
heterozigot c.586G>A (p.Val190Met) varyanti saptandi. Aile segregasyonunda baba saglikl,
anne ve hastanin iki kardesinde ayni varyanti tasidigi saptandi. Otoimmdin bulgular ve
lenfoproliferatif bulgular igin yakin izlemine devam edilmektedir.

Sonug ve Tartisma:

Olgu sunumunda da gorildaga gibi, ALPS tanisi, klinik belirtiler, imminolojik
degerlendirmeler ve genetik testler isiginda dogrulanabilir. Hastanin izlemine devam
edilerek, otoimmin ve lenfoproliferatif bulgularin yonetimi hedeflenmektedir.

Anahtar Kelimeler: ALPS, FAS mutasyonu, lenfadenopati, hepatomegali, splenomegali

[Abstract:0299] [PS - 113]
Hiper Immunglobulin-E Sendromunun Diger Yiizii: PGM3

Melis Aydin Mut?, Aysu ilhan Yalaki!, Veysi Akbey?!, Musa Sahin?, Ebru Gelebi Develi!, Nazan
Tékmeci2, Ali Demirhan3, Aylin Kont Ozhan?, Tugba Arikoglu!, Semanur Kuyucu!

IMersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Mersin
2yM Medical Park Mersin Hastanesi Cocuk Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi, Mersin
3Mersin Sehir Hastanesi Cocuk Immiinoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi, Mersin

GIRIS

Fosfoglukomutaz 3 (PGM3) eksikligi; glikan sentezi veya modifikasyonu slirecindeki
kusurlarin neden oldugu konjenital glikozilasyon bozukluklari arasinda yer alir. Hiper IgE
sendromundan agir kombine immun yetmezlige kadar immdinolojik fenotipleri de olabilen bu
hastalik; agir atopi, tekrarlayan enfeksiyonlar, motor ve ndrokognitif fonksiyonlarda
bozulma, iskelet anomalileri ile seyredebilir.

OLGU

8 yasinda kiz hasta hastanemizde yapilan skolyoz cerrahisi 6ncesi tetkiklerinde HCV pozitifligi
saptanmasi Uzerine cocuk sagligi ve hastaliklari klinigine yénlendirilmis. Hastanin immin
yetmezlik 6zgecmisi olmasi nedeniyle tarafimiza konsulte edildi. Dis merkezde tedavilere
direncli agir egzema ve cilt abseleri nedeniyle bir yasinda Hiper IgE tanisi aldigi ve intravenoéz
immunglobulin (IVIG) tedavisi baslandigi 6grenildi. Ozgecmis ve soygegmisinde dzellik
olmayan hastanin fizik incelemesinde, bliylime geriligi, kaba ylz gérinimd, cillte abseler,
ylzde, sirtta ve ekstremitelerde ekzantamatdz lezyonlari mevcuttu. Laboratuvari Hgb:12,1
g/dL, WBC:4,26x103/uL, NEU:1.4x103/pL, Lymp:1,33x103/uL, E0z:0,89x103/uL, IgE:1400
IU/mL, Lenfosit altgrup dizeyleri normal olarak sonuglandi. Karin agrisi nedeniyle yapilan
batin USG’sinde adneksiyal kitle saptandi ve disgerminom tanisi aldi. Takipleri sirasinda
pulmoner tromboemboli ve yaygin anksiyete bozuklugu gelisti. Hastadan gonderilen Whole
exome sequencing ile PGM3 mutasyonu oldugu saptanarak tanisi genetik olarak
kesinlestirildi. Antibiyotik ve IVIG profilaksisi devam eden hastanin kemik iligi
transplantasyonu planlandi.

SONUC

Primer immun yetmezligi olan hastalar bir yapbozun parcalar gibi gesitli klinik bulgular ile
gelebilir. Tanisi konulan hastalarin da komplikasyonlarini 6nceden 6ngérmek ve yénetmek
6nem tasir. Hiper IgE tablolarinda STAT3 ve DOCKS8 gibi mutasyonlarin yani sira PGM3
mutasyonunda akla gelmesi ve hastalarin olasi komplikasyonlar agisindan yakin takip
edilmesi oldukga 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: apse, hiper Ige, immun yetmezlik, Pgm3
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[Abstract:0300] [PS - 114]

Yaygin Immiin Yetmezlik ve Progresif Akciger Tutulumu Gésteren TERT Mutasyonu
Olan Bir Olgu Sunumu

Aysegil Demirsu?, Blisra Kocali®, Canan Caka?, Alp Kazancioglu3, Cigdem Ertugrul3, Ceren
Ustiin3, Ismail Yaz?, Begiim Cicek?, Elif Soyak Aytekin3, Saliha Esenboda3, Deniz Cagdas
Ayvaz?
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Giris: Akciger tutulumu, yaygin dedisken immiin yetmezlik (YDIY) gibi primer immiin
yetmezlik (P1Y) hastaliklarinda sik karsilasilan ve morbidite ile mortalite izerinde belirgin
etkisi olan bir komplikasyondur. Akciger tutulumu, PIY hastalarinda énemli bir prognoz
belirleyici olup tani ve tedavi acisindan kritik bir nokta olusturmaktadir.

Olgu: 15 yasindaki erkek hasta sik pnémoni nedeniyle yapilan tetkiklerde (Tablo 1) YDIY
tanisi alip antibiyotik profilaksisi ve aylik intraven6z immunglobulin tedavisiyle takip edildi.
Etkin tedavi altinda, hastanin akciger enfeksiyonlari, purilan balgam, 6ksiirlik sikayetleri
devam etti. 23 yasindaki yUksek ¢oézunurlikll toraks bilgisayarli tomografisinde (HRCT)
akcigerlerde yaygin brons duvari kalinlasmasi ve bronsiektazi, sag alt lobda tomurcuklanmis
agac gorinimiu ile uyumlu sentrilobiler opasiteler izlendi (Sekil 1). Balgam kdltlrlerinde
tekrarlayan Haemophilus influenzae tGremeleri oldu. Otuz yasindaki tim ekzom sekanslama
analizinde TERT geninde ¢.835G>A (p. A279T) homozigot mutasyonu saptandi. Son dénem
akciger hastalidi ile takip edilen hasta akciger nakil listesine alindi.

Tartisma: TERT mutasyonu diskeratozis konjenita nedenlerinden biridir, kemik iligi
yetmezligi, kansere yatkinlik, ektodermal bulgular gortlebilmektedir. Bizim hastamizda
bunlardan higbiri olmamakla beraber hastamiz etkin tedaviye ragmen son donem akciger
hastalidina ilerlemistir. TERT mutasyonunda hastalar pulmoner fibrozis, interstisyel akciger
hastalgi, kronik obstruktif akciger hastaligi (KOAH), amfizem gibi farkli spektrumlarda
izlenebilmektedir. Yetersiz telomer rezervi alveolar epitelin rejenerasyon potansiyelini
azaltarak 6zellikle yaslanma ve antikor eksikligine bagh gelisen enfeksiyonlarla birlikte
fibrozise ilerleyen hasari kolaylastirabilmektedir. Hastalar ayni zamanda cocukluk caginda
YDIY nedeniyle takip edilebilmektedir. Bu olgumuz, akcider tutulumu ile YDIY iliskisini,
morbidite ile mortaliteye olan etkisini vurgulamaktadir. Agir akciger tutulumu ve pulmoner
fibrozis ile karsilasildiginda TERT ve telomer kisaligina neden olan diger genetik nedenler
akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: TERT mutasyonu, Pulmoner Fibrozis, Bronsiektazi, Akciger Tutulumu,
Diskeratozis konjenita
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KOPYALANDI BIRINCIL

HRCT'de her iki akcigerde yaygin brons duvari kalinlasmasi ve bronsiektazi saptandi; sag alt
lobda tomurcuklanmis agac¢ goriniimd mevcuttu.
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Tablo 1
Test Adi

Hemoglobin (g/dL)

Lékosit (x10MN3/ul)

Lenfosit (x1073/uL)

Notrofil (x1073/uL)

Trombosit (x1073/ul)

IgA (mg/dL)

IgG (mg/dL)

IgM (mg/dL)

Total IgE (IU/mL)

Anti HBs

CD3 %

CD4 %

CDS8 %

CD16+56 (NK) %

CD19 %

Naive T hiicre % (CD4+CCR7+CD45RA+)

Santral memory T hicre % (CD4+CCR7+CD45RA-)
Efektér memory T hiicre % (CD4+CCR7-CD45RA-)
Temra % (CD4+CCR7-CD45RA+)

TREC % (CD4+CD31+CD45RA+)

Memory B hiicre % (CD19+CD27+)

Switch memory B hicre % (CD19+CD27+1GD-)
Marjinal zone B hicre % (CD19+CD27+IGD+)
Naive B hicre % (CD19+CD27-IGD+)

Aktive B hlcre % (CD19+CD38-CD21 LOW)
Plazmablast % (CD19+CD38 HIGH IGM-)
Transitional B hicre % (CD19+CD38 HIGH IGM HIGH)
CD3+CD25+ %

CD3+CD69+ %

CD25 %

CD69 %
Hastanin basvurusundaki immdnolojik tetkikleri

Sonug
12.6
8,9
3,4
4,7
301
<6,190
290
53,7
<1.00
Negatif
88

26

50

2

6
27,1
31,7
35,3
5,7
40
42,2
1,1
41,1
57,2
2,7

8,3
58
51
74
75
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Referans Dederleri

139-378
913-1884
88-322

56-84
31-52
18-35
3-22
6-23
57,1-84,9
11,3-26,7
3,3-15,2
0,4-2,6
7-100
17,5-46,5
8,3-27,8
7,0-23,8
48,4-79,7
1,6-10,0
0,4-2,4
0,9-5,7
46,3-88,5
50,3-75,6
66,9-98,0
70,6-83,2
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[Abstract:0301] [PS - 115]
Kaposi Sarkomu

Fatma Cigdem Selcuk, Elif Soyak Aytekin, Saliha Esenbogda, Deniz Cagdas Ayvaz
Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immiunoloji Bilim Dali, Ankara

Giris

Kaposi sarkomu (KS), damar endotel hicrelerinden kdken alan ve Human herpesvirls 8
(HHV-8) kaynakli nadir bir neoplazmdir.

1.0lgu

On iki yasindaki erkek hastanin 5 yasindayken her iki ayadinda yaralarin basladigi ve
biyopside HHV-8+ KS tanisi aldigi 6grenildi. Tam kan sayimi ve lenfosit alt gruplari normal,
total IgE degeri yiiksek, diger immiinglobulinleri normal saptandi. Interferon alfa (IFN-alfa)
ve Neotigason (35mg/g) tedavilerinin Gglincl yilinda lezyonlarin kayboldugu gézlendi. Tim
ekzom sekanslama (WES) analizinde CARD11 geninde heterozigot (NM_032415.7):¢c.215G>A
(P.Arg72GIn) mutasyon saptandi.

2.0lgu

Kirk sekiz yasindaki erkek hasta lenfoma nlksU, tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyonlar ve
herpes labialis nedeniyle bdlimiimiize basvurdu. Ilk olarak 32 yasinda anaplastik biyiik
hicreli lenfoma tanisi aldigi, lenfomanin 42 yasinda ve 46 yasinda niksettigi 6grenildi. Tim
vlcutta yaygin, kasintisiz, hiperemik, 1x1cm capinda purpurik lezyonlar olan hastanin deri
biyopsisi HHV-8+ KS ile uyumlu bulundu.

Imminolojik dederlendirmede lenfopeni, hipogamaglobulinemi ve EBV viriis yiikiinde artma
saptandi. WES analizinde UNC13D geninde ¢c.1829G>A(p.R610H) ve c.2917A>G(p.K973E)
olmak Uzere bilesik heterozigot mutasyon tespit edildi.

Tartisma

Kaposi sarkomu daha 6énce Wiscott-Aldrich sendromu

ile IFNGR1, STIM1 ve TNFRSF4 eksikliklerinde bildirilmistir. Kaposi sarkomu ile basvuran
hastalar primer immiin yetmezlik agisindan dederlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Human herpesviris 8, Kaposi sarkomu, Primer immun yetmezlik

[Abstract:0303] [PS - 116]
Eski Gri Trombosit Sendromu, Yeni Dogustan Bagisiklik Kusuru: NBEAL2 eksikligi

Figen Celebi Celik!, Soner Ginder!, Aymen Hismiogullari!, Gllcin Kaymakoglu!, Murat
Siricl!, Feyza Bayram Catak3, Tuba Hilkay Karapinar?, Safa Baris3, Nesrin Glilez!, Ferah
Genell

1SBU Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk
Immunoloji ve Alerji Hastaliklari Bilim Dal, izmir

2SBU Dr. Behget Uz GCocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk
Hematoloji Bilim Dali, izmir

3Marmara Tip Fakdltesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bilim Dali, Istanbul

insan NBEAL2 genindeki mutasyonlar, makrotrombositopeni ve trombositlerde a
granillerinin eksikligiyle karakterize bir kanama diyatezi olan gri trombosit sendromuna
(GPS) neden olur. GPS'li hastalarda enfeksiyon sikliginin ve immindisreglilasyon bulgularinin
olmasi NBEAL2 proteininin trombosit biyolojisi disindaki islevlerinin de arastiriimasina sebep
olmustur. NBEAL2 eksikliginin efektor T hiicrelerinde distk CTLA-4 ekspresyonuna yol agtigi
go6sterilmis, Uluslararasi Immiinoloji Dernekleri Birligi Dogustan Bagisiklik Kusurlari
Siniflamasi 2024 Guncellemesinde immiUndisreglilasyon hastaliklarinda yeni gen defekti
olarak bildirilmistir. Bu bildiride NBEAL2 eksikligi olan, ikiz kiz ve erkek kardesleri sunmayi
amacladik. 11 yasinda iken farkedilen makrotrombositopeni ve hepatosplenomegali
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nedeniyle klinigimize gonderilen hastalarin imminolojik dederlendirmesinde
hipergamaglobulinemileri, negatif asi yanitlari, negatif izohemaglitininler, B12> 2000 pg/mL
Uzerinde saptandi. EBV kopya sayilarinda aralikli pozitiflik géraldi. Tum ekzom sekans
analizinde NBEAL2 geninde homozigot varyant saptandi. CTLA-4 protein ekspresyonu
regllatér T hicrelerde normalken, efektdr T hiicrelerde disik olarak izlendi. Sonug olarak,
NBEAL2'nin konvansiyonel T hiicrelerinde CTLA-4 ekspresyon regilasyonunda rol oynadidi,
ancak regilator T hicrelerinde rol oynamadigi yénindeki orijinal bulgu bizim hastalarimizda
da gdsterilmistir. immiindisregiilasyonu olan GPS’li hastalarda CTLA-4 defektine ydnelik
hedeflenmis tedaviler distnulebilir.

Anahtar Kelimeler: Gri trombosit, NBEAL2, immundisregulasyon, makrotrombositopeni

[Abstract:0304] [PS - 117]
Eriskin baslangichi 6 PFAPA (Periyodik ates, aft, farenjit ve servikal lenfadenopati)
olgusu

Nazan Beyhan, Erman Gidik, Seda Altiner

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢c Hastaliklari Anabilim Dali, Immiinoloji ve Alerji Bilim
Dali, Ankara

Eriskin baslangigli PFAPA olgularinin sikhidr artmaktadir. Tani klinik bulgular ve laboratuvar
testleriyle konur. Siralanan tim olgularda ataklarda akut faz rekatanlari ylksekken ataksiz
dénemde normaldi.

Olgu1l: 31 yasinda erkek, 3 yildir ayda bir tekrarlayan ates, oral aft ve bodazda beyaz
plaklarla basvurdu. Antibiyoterapiye yanit yoktu, lezyonlar dncesi artralji mevcuttu. Kisa
streli metilprednisolon ile kolsisin baslandi. Kolsisinle atak sikligi ve siresi azaldi.

Olgu2: 33 yasinda tonsillektomi gecmisi olan erkek, 5 yildir tekrarlayan stomatit ve servikal
lenfadenopatiyle tetkik edildi. Kolsisin ile ataklar geriledi.

Olgu 3: 20 yasinda erkek, 14 gilinde bir tekrarlayan bodaz agrisi, ates, agizda aft ile
basvurdu. Sik st solunum yolu enfeksiyonu dykisi olan hastada IgG1, IgG4 ylksekligi
saptandi. Steroidlere yanitliydi.

Olgu 4: 18 yas erkek, 2 yildir 14 giinde bir adizda aftlari ve ates ile bagvurdu. Ozgecmiste
astim ve venom alerjisi mevcuttu. PFAPA tanisiyla kolsisin baslandi, takiplerinde atak olmadi.
Olgu 5: 25 yasinda kadin hasta, 4-5 haftada bir tekrarlayan bas agrisi, yorgunluk, bogaz
agrisi ve agiz yaralari sikayetlerinin eslik ettigi yliksek atesle basvurdu. Antibakteriyel
tedavilerden kismi fayda gorlyordu. Aft ve bogaz agrisi olmadan da sik st solunum yolu
enfeksiyonu vardi. Immmiinolojik deerlendirmede selektif IgA eksikligi tanisi da kondu.
Kortikosteroidlerle sikayetleri geriledi.

Olgu 6: 21 yasinda kadin hasta, 6-8 haftada bir olan ates, halsizlik, kirginlik, bogaz agrisi,
servikal lenfadenopatiler, oral aftlar ve bazi ataklara eslik eden eritema nodozum benzeri
doéklntd, genital aft ile basvurdu. Paterji negatifti, Gveit yoktu ve HLA B51 negatifti.
Bakteriyolojik inceleme menfiydi. Ig dizeyleri normaldi. Steroide yaniti iyi olan, kolsisin
tedavisini kabul etmeyen hastaya tonsillektomi énerildi.

Anahtar Kelimeler: PFAPA, periyodik ates, aft, farenjit ve servikal lenfadenopati

Sekil 1. Olgu 6'ya a,it farenjit, stomatit ve aft
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[Abstract:0306] [SS - 075]
Kronik Granillomatoz Hastalikta Hipersensitivite Pnomonisini Taklit Eden Bir Fungal
Pnomoni Olgusu

Bisra Kocali!, Cigdem Ertugrul!, Alp Kazancioglu?, Elif Soyak Aytekin!, Saliha Esenboga?,
Nagehan Emiralioglu Ordukaya?, Ebru Glines Yalcin?, Deniz Dogru Ers6z?, Hayriye Ugur
Ozcelik?, Deniz Cagdas Ayvaz!

'Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Géglis Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

Girig

Kronik grantlomat6z hastalik (KGH), fagositer hicrelerde reaktif oksijen radikali tGretiminde
bozukluk sonucu bakteriyel ve fungal enfeksiyonlara yatkinlik ve inflamatuar
komplikasyonlarla seyreden bir primer immiin yetmezliktir. Akcigerler, KGH’de en sik
etkilenen organlardir. Nadir durumlarda fungal pnémoni hipersensitivite pnémonisini (HP)
taklit eden bir klinik tabloyla karsimiza cikabilir.

Olgu Sunumu

On (¢ yasinda erkek hasta, kronik 6ksirtk ve nefes darligi sikayetiyle basvurdu. Hastanin
dort yasindan beri sik sik solunum sikintisiyla acile basvurdugu, cok sayida pnémoni
gecirdigi, astim tanisi aldigi fakat inhaler tedavilerden fayda gérmedigi 6grenildi. Ebeveynleri
arasinda birinci derece akrabalik bulunan hastanin kardesinin 15 yasinda HP nedeniyle
kaybedildigi 6grenildi. Muayenesinde bilateral krepitan raller, solunum fonksiyon testinde
adir restriksiyon saptandi. Toraks bilgisayarli tomografisinde HP ile uyumlu bulgular
(Sekilla,1b) gozlendi. Akciger biyopsisi yaygin granilomatéz inflamasyon olarak raporlandi.
Yapilan immainolojik dedgerlendirmesinde (Tablo 1) NBT testi %0 bulundu, DHR testinde ise
uyarilma olmadi. KGH tanisi ile trimetoprim/silfametaksazol, itrakonazol ve IFNy
profilaksileri baslandi. HP’ye y6nelik metilprednizolon ve nindetanib tedavisi baslandi.
Taburculuktan iki hafta sonra solunum sikintisi ve hipoksi sikayetiyle tekrar basvuran
hastanin kontrol Toraks BT’si aspergillus pnémonisi (Sekillc,1d) ile uyumlu bulundu. Serum
Aspergillus antijen 1,6 saptandi, bronkoalveolar lavaj kiiltiirlerinde Gireme olmadi. Intravenéz
vorikonazol tedavisine gok hizli yanit alindi (Sekille). Akraba ici vericiden hematopoietik kdk
hicre nakli planlandi.

Sonug

Kronik grantlomatéz hastalikta fungal pnédmoni nadiren HP'e benzer klinikle karsimiza
cikabilir. Akcigerde grantlomat6z inflamasyon goriilen KGH hastalarinda, dncelikle enfeksiy6z
nedenlere yonelik ampirik antifungal ve antibakteriyel tedavi baslanmalidir. Enfeksiyon
tedavisinin yaninda, steroidler veya anti-TNFa, hidroksiklorokin gibi diger anti-enflamatuar
ilaclar tedavide onerilmektedir. Steroid tedavisinin enfeksiyonlara yatkinlik yaratabilecegi
akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: kronik grantlomatéz hastalik, fungal pnémoni, hipersensitivite
pndmonisi, granltlom

Hastanin on-arka akciger grafisi ve toraks bilgisayarli tomografi bulgulari
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Degprest

la:Basvuruda akciger grafisi, 1b:Basvurudaki Toraks bilgisayarli tomografi kesiti,1c Fungal
pnémoni akciger grafisi 1d Fungal pnémoni Toraks bilgisayarli tomografi kesiti, 1e tedavi
sonrasi akciger grafisi

Hastanin immiinolojik tetkikleri
Immunolojik Tetkikler

HEMOGLOBIN- 13,2 gr/dL
LOKOSIT- 8,64 x1073/uL
LENFOSIT- 1,95 x10/3/puL
NOTROFIL- 5,81 x10~3/uL
EOZINOFIL- 0,24 x10/~3/uL
TROMBOSIT- 320 x10/3/uL

CD 3- 72 % (56-84)
CD4- 38 % (31-52)
CD8- 29 % (18-35)
CD16+56 (NK)- 12 % (3-22)
CD19- 15 % (6-23)

IgA-7,24 g/L 96-465
1gG-14,2 g/L 907-1958
IgM-1,5 g/L 83-292
Total IgE- 5,74 UI/mL

Anti-B-1/1024 POZITIF
Anti HBs-15,89 Pozitif mIU/mL

C3 Kompleman-1,69 g/L
C4 Kompleman-0,213 g/L

SLIDE NBT: %0
DHR: uyariima yok
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[Abstract:0308] [PS - 118] ]
LRBA Defekti Olan Hastalarda Kapsamli Immiinfenotipik Analizler

Kevser Yilmaz', Dilan Inan!, Hacer Neslihan Bildik?, Saliha Esenboga?, Aysegiil Akarsu?,
Melike Ocak?, Ilhan Tezcan?, Deniz Cagdas Ayvaz?, Sevil Oskay Halagl*

'Hacettepe Universitesi Cocuk Sagligi Enstitlisli, Pediatrik Temel Bilimler Ana Bilim Dal,
Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagli§i Ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

LRBA eksikligi, kombine immiin yetmezliklerin otozomal resesif bir formu olup,
hipogamagloblunemi, tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari, coklu otoimmuan bulgular ile
iliskili ve siklikla inflamatuar barsak hastaligina ve bazi vakalarda maligniteye yatkinlik ile
iliskilidir. LRBA eksikligi, ayni zamanda bir immun disreglilasyon (dlizensizlik) hastaligi olarak
da degerlendirilmekte ve LRBA eksikiligi hastalarinda azalmis Treg (regullatuvar; diizenleyici
T hicre) sayi ve fonksiyonunda azalma mevcudiyeti nedeniyle Tregopati’ler (Tregopathies)
icerisinde kabul edilmektedir. Bu calismada LRBA gen defekti olan hastalarda diizenleyici B
ve T hicre alt gruplarinin yani sira foliktler yardimci T hicre (Tfh) ve Th17 hicre alt
gruplarini analiz etmeyi amacladik. Ikisinde malignite olan ve ¢oklu otoimmin bulgulari
bulunduran toplam 10 hastayi dederlendirdik ve 15 adet saglikli kontrol olgusuyla
karsilastirdik. Dlzenleyici B hicrelerinin, IL-10 salgilayan plazmablast hiicrelerine dogru
carpiklik gosterdigini (kaydigini) bulduk. Malignitesi olan iki hastada diger hastalarla
kiyaslandiginda IL-10 salgilayan plazmablast hiicrelerinin daha yliksek siklikta oldugunu
gozlemledik. Br1 hiicrelerinin ve bununla birlikte natural (dogal), superior (ist) Treg, Th3
hlcrelerinin seviyelerinde anlamli bir azalma tespit ettik. Saglikli 6rneklerle kiyaslandiginda
hastalarin Tfh ve Th17 hicre alt gruplarinda anlamli bir degisim

gozlemlemedik. LRBA eksikligi gibi immun dizensizligi olan hastalarin immiin takibi,
hastaligin prognozu hakkinda fikir verebilir. immin diizensizligi olan hastalarda, IL-10 ireten
plazmablast hiicrelerinin analizi, malign hastaligin ilerlemesine yonelik hiicresel bir belirteg
olabilir, ancak detayli bir analiz icin daha bliylk hasta gruplarinin degerlendirilmesi
gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: IL-10 Ureten plazmablast hilcreleri, Immiuin disregiilasyon hastlaliklari,
Kombine Immun Yetmezlikler, LRBA defekti, Malignite

[Abstract:0309] [PS - 119]
Ozgiin Heterozigot CLPB Gen Mutasyonu ile Karakterize Agir Notropeni ve 3-Metil
Glutarik Asidiiri: Olgu Sunumu

Alp Kazancioglu, Begiim Cicek, Ceren Ustiin, Cigdem Ertudrul, Elif Soyak Aytekin, Saliha
Esenboga, Deniz Cagdas _
Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immunoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Kazeinolitik peptidaz B homologunu kodlayan CLPB genindeki homozigot islev kaybi
mutasyonlarinda nétropeni, 3-metil glutarik asidiri (3-MGA), noérolojik bulgular, katarakt ve
erken 6lim bildirilirken; heterozigot mutasyonlarinda daha hafif klinik ve normal idrar
organik asit duzeyleri gézlemlenmistir.

Bu bildiride, nérolojik bulgular ve nétropeni ile basvuran, heterozigot CLPB mutasyonu
saptanan bir hasta sunulmustur ve heterozigot bir olguda 3-MGA diizeyinin ylksekligi ilk kez
gosterilmigtir.

Olgu:

9 aylik kiz hasta sik enfeksiyon gegirme ve ndtropeni nedeniyle tarafimiza ydnlendirildi.
Oykisiinden pndmoni nedeniyle 33 giin yogun bakim olmak lizere toplam 2 ay hastanede
yattigi, bu donemde yapilan tetkiklerde ise notropeni ve akciger grafisinde pndmotosel
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saptandidi 6grenildi. Anne baba arasinda akrabalik olmayan hastanin fizik muayenesinde
dismorfik bulgular, mikrosefali, alt ekstremitede tonus artisi, kontraktir saptanarak santral
hipotoni ile uyumlu dederlendirildi.

Immunolojik tetkiklerinde adir nétropeni (0.19 103/ul), ve hipergamaglobulinemi mevcutken
lenfosit altgruplari normaldi. Kemik iligi aspirasyonunda myeloid seride maturasyon
duraksamasl saptanmasi Uzerine filgrastim tedavisi baslandi. Takibinde nétropenik ates ve
aspirasyon pnomonisi nedeniyle 2 kere hastane yatisi oldu. On dért aylikken nébet yakinmasi
baslamasi nedeniyle tedavisine levetirasetam eklendi. Takibinde yutma disfonksiyonu
saptanip perkitan gastrostomi acildi.

Yapilan tim ekzom sekanslama analizinde CLPB geninin ATPaz bdlgesinde yeni tanimlanan
heterozigot varyant saptandi. Hastanin idrar tetkikinde 3-MGA atilimi yliksek saptandi.
Mitokondriyal disfonksiyona ydnelik koenzim Q10, riboflavin, tiamin ve biyotin tedavisi
baslandi.

Tartisma:

CLPB mutasyonu, mitokondriyal stres regilasyonunu ve protein katlanmasini bozarak
granulositlerin farklilasmasini engellemekte ve nétropeniye neden olmaktadir. Olgumuz
heterozigot CLPB eksikliginde 3-MGA diizeyinin ylksek saptandigi ilk olgudur. Konjenital
nétropeni, hipotoni ve epilepsi ile bagvuran ve mitokondriyal disfonksiyon dustnulen
hastalarda CLPB eksikligi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: CLPB, nétropeni, idrarda organik asit

[Abstract:0311] [PS - 120]
CARD14 Mutasyonlarinin Immiinolojik Etkileri: Bir Olgu Sunumu

Baris Ulum!, Ismail Yaz?, Elife islamoglu?, Elif Soyak Aytekin!, Saliha Esenboga!, Deniz
Nazire Cagdas Ayvaz?

'Hacettepe Universitesi Cocuk Immuinoloji Bilim Dali, Ankara, Tirkiye

2Zonguldak Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bolimii,
Zonguldak, Turkiye

CARD14 (Caspase Recruitment Domain Family Member 14) geni, NF-kB sinyal yolunun
dizenlenmesinde kritik rol oynayan bir adaptér proteini kodlar. Homozigot ve heterozigot
mutasyonlari psoriasis ve diger inflamatuvar cilt hastaliklariyla iliskilendirilmistir. CARD14
mutasyonlari, keratinositlerde anormal NF-kB aktivasyonuna yol agarak proinflamatuvar
sitokin Uretimini artinr ve immun yanitin dizensizlesmesine neden olur. Ayrica, konjenital
immun yetmezlikler ve otoinflamatuvar hastaliklarla baglantilidir.

Olgu

Tekrarlayan pamukguk sikayeti olan 3 aylik erkek hasta primer immin yetmezlik acisindan
degerlendirilmek (zere tarafimiza yonlendirildi. Ozgecmisinde dncesinde bir enfeksiyonu
olmadigi, kilo alimi ve gelisiminin ayiyla uyumlu oldugu, anne babanin akraba olmadigi fakat
ayni kdyden oldugu 6grenildi. Kiz kardesinin tekrarlayan pamukcuk nedeniyle basvurdugunda
immun yetmezlik tanisi aldigi ve 8 aylikken pnémoni nedeniyle kaybedildigi, tim ekzom
sekanslama (WES) analizinde ise klinik bulgulari agiklayan bir mutasyon saptanmadigi
dgrenildi. Immiinolojik tetkiklerinde tam kan sayimi, lenfosit alt gruplari normalken, serum
kantitatif immunglobulinleri disik saptanarak IVIG tedavisi, antifungal, antiviral ve
antibakteriyel profilaksi baslandi. Tum ekzom sekanslama analizinde CARD14 (c.451>T)
geninde homozigot mutasyon saptandi.

Tartisma

CARD14 mutasyonlari, NF-kB sinyal yolunun anormal aktivasyonu ile proinflamatuvar sitokin
dretimini artirarak immun yanitin dizensizlesmesine, klinikte ise psériazis benzeri dermatite
neden olmaktadir. Hastamizda homozigot CARD14 mutasyonunun T hucrelerini etkileyerek
daha agir bir klinik tabloya neden oldugu distnlilmekte olup bu agidan ileri fonksiyonel
analizler planlanmistir.
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Anahtar Kelimeler: CARD14, NF-kB sinyal yolu, konjenital immun yetmezlikler ve
otoinflamatuvar hastaliklar

Laboratuvar tetkikleri

Parametre Sonug  Referans Degerler
Hemoglobin (gr/dl) 10,8 10,7-13,4
Lokosit (1073/ul) 8,73 4,31-11
Lenfosit (1073/ul) 6,37 0,97-3,96
Notrofil (1073/ul) 1,20 1,63-7,55
Eozinofil (1073/ul) 0,35 0,03-0,52
Trombosit (1073/ul) 402 206-369
Ig A (mg/dl) 14,2 70-303

Ig G (mg/dl) 651 764-2134
Ig M (mg/dl) 95,5 69-387
Ig E (IU/ml) 24,6 1,31-165
CD3 (%) 56 60-76
CD4 (%) 46 31-47
CD8 (%) 8 18-35
CD16/56 (%) 17 4-17
CD19 (%) 25 13-27
C45RA (%) 65

C45R0 (%) 24

CMV Virls yuki (kemik iligi) Kopya/ml Negatif

EBV DNA (kemik iligi) Kopya/ml Negatif

[Abstract:0312] [PS - 121]
EXTL3 Mutasyonlarinin Immiinoiskelet Displazisindeki Rolii: Bir Olgu Sunumu

Barig Ulum!, Ismail Yaz!, Elife Islamoglu?, Ceren Ustiinel!, Alp Kazancioglu?, Cigdem
Ertugrul®, Elif Soyak Aytekin!, Saliha Esenboga', Deniz Nazire Cagdas Ayvaz'

14 Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, 06100 Ankara,
Tarkiye

2Zonguldak Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bolimii,
Zonguldak, Tarkiye

Exostosin-Like 3 (ExTL3) geni, heparan silfat (HS) biyosentezi igin kritik 8neme sahiptir.
Biallelik EXTL3 mutasyonlari, immun yetmezlik, iskelet displazisi ve nérogelisimsel anomaliler
ile karakterize nadir bir otozomal resesif sendrom olan Immiinoiskelet Displazisine (ISDNA)
neden olur. Sitokin sinyal yollarinda dizensizliklere yol acarak T ve B hicre proliferasyonunu
bozmaktadir.

Hasta
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Iskelet displazisi ve T hiicre diistikligi olan on iki yasindaki erkek hasta sendromik immiin
yetmezlikler agisindan degerlendiriimek lGzere nedeniyle tarafimiza yonlendirildi. Hastanin
postnatal 30 glinlikken pnémoni nedeniyle bir ay hastanede yattigi, tekrarlayan
sinopulmoner enfeksiyonlarinin oldugu, karacigerde hemanjiom nedeniyle 5 yasinda
segmentektomi yapildidi, bir yasindan itibaren spondiloepifizyal displazi ve kifoskolyoz
tanilar ile ortopedi bélimince takipli oldugu ve (¢ kez skolyoz nedeniyle opere oldugu,
dogumdan itibaren norolojik gelisiminin yasitlarindan geri oldugu, Uriner ve gayta
inkontinansi oldugu ve kardiyolojik dederlendirmede mitral valv prolapsusu (MVP) saptandigi
dgrenildi. Immiinolojik tetkiklerinde tam kan sayimi normal, serum IgA de§eri disiik, CD3,
CD4 ve CD8 T hucreleri disik saptandi. Tum ekzom sekanslama analizinde EXLT3 geninde
homozigot mutasyon Hastanin immunglobulin replasman tedavisi ve antibiyotik profilaksisi
ile izlemine devam edilmektedir.

Sonug

EXTL3 eksikliginde HS biyosentezi ve hiicresel sinyalizasyonda bozukluklar immiin yetmezlik,
iskelet displazisi ve norogelisimsel gerilige yol agmaktadir. Morbidite ve mortaliteyi azaltmak
icin bu hastalar immdinolojik acidan dederlendirilmelidir ve multidisipliner bir yaklasimla
izlenmelidir.

Anahtar Kelimeler: EXTL3, Immiinoiskelet Displazisi, T ve B hiicre proliferasyonunu

Hastanin immiinolojik degerlendirme sonuglari

Parametre Sonug Referans
Degerler
Beyaz Kan Hiicresi (/mm3) s 44-8.1
ALC (/mm3) 1.8 1.4-3.3
(14-33)

ANC (/mm3) 5.5 1.5-8.0
AEC (/mm3) 0.2 0.0-0.5

[ 1gA (mg/dL) 78.2 96-465

L 1gG (meg/dl) 1150 907-1958

| IgM (mg/dL) 116 83-232

| IgE (UVmL) 12 1-400
CD3 (%/mm3) 37 56-84
CD4 (%/mm3) 18 31-52
CDS8 (%/mm3) 13 18-35
CD16/56 (%/mm3) 53 3-22
CD19 (%/mm3) 6 6-23
Memory B gells (%) 12.3 18.6-46.7
Switch Memory B cells (%) 8.6 10.9-30.4

| Margioal Zong B cells (%) 37 52-20.4
Naiye B gells (%) 834 47.3-77.0
Active B cells (%) 1.8 2.3-10.0
CD4+ (lenfosit iginde)) % 25 29.0-39.0
CD4+ Naive Tgells | = 35.7 57.1-849
CD4+ Central Memor ™ 20 11.3-26.7

| CD4+ Effector Memory 39 3.3-15.2
TEMRA CD4+ 5.1 04-2.6
TREC (%) 43 41-81
CD8+ (lenfosit iginde) (%) 31 19.0-29.0
CD8+ Naive T cells (%) 12.9 114614
CD8+ Central Memory (%) 2.6 (1.8-14.2
CD8+ Effector Memory (%) 22.7 6.4-37.6
TEMRA CDS8+ (%) 61.6 6.2-65.6
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[Abstract:0313] [PS - 122]
CMV Lenfadeniti ile Basvuran ve PRKCD Eksikligi Saptanan Bir Olgu

Rimeysa Aysin, ismail Yaz, Ceren Ustiin, Alp Kazancioglu, Gigdem Ertugrul, Elif Soyak
Aytekin, Saliha Esenboga, Deniz Cagdag Ayvaz
Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi Cocuk immunolojisi

Girig

PRKCD eksikligi otoimmunite, lenfoproliferasyon ve 6zellikle EBV, mantar ve mikobakteri
enfeksiyonlarina yatkinlik ile seyreden bir primer immin yetmezliktir. Bu hastalarda
lenfadenopati enfeksiyon, inflamatuar hastaliklar ve malignite gibi pek cok nedene bagli
olabilmektedir.

Olgu Sunumu

Dokuz yasinda kiz hasta, iki yasindan itibaren tekrarlayan lenf bezi sislikleri sikayeti ile
basvurdu. Bu sisliklerin atesli donemlerde buyiadugd, antibiyotik kullaniminda kigtlduga
dgrenildi. Infantil désnemden itibaren sik sik enfeksiyon gecirdidi, sik ucuk cikardidi, kan
degerlerinde olan disliklik sebebiyle 5 kez hastaneye yatis yapilarak kan transflizyonu
yapildigi 6grenildi. Fizik muayenesinde en blyigi 2x1 cm olan bilateral servikal,
submandibular, inguinal ve sag axiller lenfadenopati (LAP) ve hepatosplenomegali (Karaciger
ve dalak kot alti 4 cm) saptandi. Malignite ekartasyonu amaciyla yapilan lenf nodu
biyopsisinde sitomegaloviriis (CMV) pozitif olarak sonucglandi. Dogustan badisiklik hatalari
acisindan yapilan immiunolojik incelemelerde hipergamaglobulinemi, CD19 disikligu ve
CD4, CDS8 negatif T hlicrelerde yukseklik tespit edildi. Hastaya kombine immun yetmezlik
tanisi ile imminoglobulin replasman tedavisi ve CMV lenfadenitine yonelik valgansiklovir
tedavisi baslandi. Tim ekzom sekanslama analizinde (WES) PRKCD (NM_00654.4) geninde
ekzon 9'da missense homozigot c.727T>C (p.F243L) mutasyon saptandi. CMV tedavisi
sonrasi lenfoproliferasyonu devam etmesi Gzerine mikofenolat mofetil tedavisi baslandi.

Tartisma: Primer immin yetmezliklerde CMV pnémoni, menenjit, gastroenterite daha az
siklikla da lenfadenite neden olabilmektedir. PRKCD eksikliginde, B hiicrelerinde apoptozisin
bozulmasi enfeksiydz olmayan lenfoproliferasyona yol agsa da, lenfadenopati ile basvuran
olgularda 6ncelikle enfeksiy6z etkenler digslanmalidir.

Anahtar Kelimeler: PRKCD eksikligi, CMV Lenfadenit, immundisreglilasyon

[Abstract:0316] [SS - 077]
Diisiik IgE Seviyesine Sahip Hastalarda Dogustan Bagisiklik Hatalarinin Makine
Ogrenmesi Tabanlh Ongoriisii

Ali Sahin!, Gamze Sénmez?2, Hilal Unsal?, Deniz Cagdas*

!Dr. Vefa Tanir Ilgin Devlet Hastanesi, Acil Tip Servisi, 42600 Konya, Turkiye

2Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, 06100 Ankara, Tiirkiye

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagli§i ve Hastaliklari Anabilim Dali, Immiinoloji
Bilim Dali, 06100 Ankara, Tirkiye

“Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Sadli§i ve Hastaliklari Anabilim Dali, Immiinoloji
Bilim Dali, 06100 Ankara, Tirkiye;Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Ihsan Dogramaci
Cocuk Hastanesi, 06100 Ankara, Tiirkiye;Hacettepe Universitesi, Cocuk Sagligi Enstitiisi,
Pediatrik Immiinoloji B&limu, 06100 Ankara, Tirkiye

Giris: Imminoglobulin E (IgE), alerjik yanitlar ve paraziter enfeksiyonlara karsi savunmada
rol oynaymaktadir. Yiksek IgE seviyeleri alerji ve enfeksiyonlarla iliskiliyken, dlisik seviyeler
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(<2.5 IU/mL) immin yetmezlik, malignite ve otoimmiin hastaliklarla baglantihidir. Distk IgE
seviyesine sahip bireylerin %71.34'inde dogustan badisiklik hatalari (DBH) saptanmistir.
Ancak, dusik IgE seviyelerinin belirli bir DBH ile dogrudan iliskilendirilememesi, klinik
Onemini belirsiz kilmaktadir. Bu nedenle, DBH riskinin 6ngérilmesinde veri odakli
yaklasimlara ihtiyac duyulmaktadir.

Amag: Duslk IgE seviyesine sahip bireylerde DBH varligini tahmin etmek igin makine
6grenmesi modelleri gelistirmek.

Yéntemler: Hacettepe Universitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi’'nde 1985-2023 yillari
arasinda takip edilen 677 hastanin demografik, klinik, immunolojik ve genetik verileri
retrospektif olarak analiz edildi. Eksik veriye sahip hastalar dislandiktan sonra, 10 makine
6grenmesi algoritmasi 80/20 oraninda train-test ayrimi ile uygulandi. Model performansi
capraz dogrulama, tekrarlar ve hiperparametre ayarlamalari ile optimize edildi. Sinif
dengesizligini gidermek icin SMOTE kullanildi. Sekiz metrik ile dederlendirilen modeller
arasinda en iyi performans istatistiksel olarak belirlendi. SHAP analizi ile model tahminlerine
en cok katki saglayan degiskenler belirlendi.

Bulgular: En yliksek dogruluk GB, RF ve MLP (%82), en dusik dogruluk NB (%60) modelinde
bulundu. En ylksek duyarliik SVM (%100), en ylUksek 6zgullik k-NN (%92) modelinde elde
edildi. GB, duyarllik (%85) ve 6zglllik (%80) arasinda en iyi dengeyi saglayarak AUROC
degeri 0.90 ile en basarili model oldu. SHAP analizi, lenfosit sayisi, ALP ve lenfoproliferatif
hastaliklarin en édnemli belirtecler oldugunu gdsterdi.

Sonuc: Makine 6grenmesi modelleri, 6zellikle GB modeli, distik IgE seviyesine sahip
hastalarda IEI tanisinin dogruluk ve hizini artirabilir. Bu yontem, immin yetmezlik tanisinda
veri odakh bir yaklasim sunmaktadir.

Anahtar Kelimeler: IgE, Makine Ogrenmesi, Dogustan Bagisiklik Hatalari

[Abstragt:0317] [PS - 123]
Primer Immiin Yetmezlik ayirici tanisinda Pediatrik HIV vakasi

Demet Hafizodlu!, Derya Cagatay Karabay?, Cansu Turan3
1Dértcelik Cocuk Hastanesi, Cocuk Allerji Immuinoloji, Bursa
2Dortgelik Cocuk Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, Bursa
3Alaaddin Keykubat Universitesi, Cocuk Enfeksiyon, Alanya/Antalya

Insan immiin yetersizlik virtis (human immunodeficiency virus, HIV) enfeksiyonu ve buna
bagli edinsel bagisiklik yetersizligi sendromu (acquired immun deficiency syndrome, AIDS),
tim dinyada oldugu gibi Glkemizde de giderek yayginlasmistir. Primer immun yetmezlik
ayirici tanisinda HIV enfeksiyonuna dikkat cekmek amaciyla sunuldu.Onbir buguk aylhk erkek
hasta agiz icinde gegmeyen yaralar ve ates sikayetleri nedeniyle basvurusunda klinige
yatirilarak iv antibiyotik tedavileri ve lokal bakimlari verilmesine ragmen belirgin iyilesme
goérulmemesi lzerine tedavinin 7. glintnde immun yetmezlik agisindan tetkik edildi.
Oykistinden sik enfeksiyon olmadidi, asilarinin yasina uygun yapildigi, soygecmisinde anne
baba arasinda akrabalik oldugu 6grenildi. Fizik muayenesinde agiz icinde yaygin plak
tarzinda mantar enfeksiyonu, kismi hareketli servikal lenfadenopatileri vardi. Diger sistem
muayeneleri dogal olan hastanin boy, kilo ve nérolojik gelisimi yasina uygundu. On tani
olarak kandida stomatiti ve primer immun yetmezlik distnalda.

Laboratuvar tetkiklerinde hemoglobin 9.4 g/dL, toplam l6kosit 20000/ uL, trombositler
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351000/ pL, bir saatlik eritrosit sedimentasyon hizi 36 mm, C-reaktif proteini 20 mg/L olmasi
disinda biyokimyasal degerleri normal sinirlardaydi. 1gG:21.3 g/L, IgA:1.96 g/L, IgM:1.7 g/L,
Total IgE:19.3 IU/mI,CD3:%70.5 (4681), CD4:%7.6(504), CD8:%54.7(3632), CD19:%0.1
(6.6), CD16/56: %29.8 (1978),CD4/CD8 ORANI:0.1. Hipergamaglobulinemisi olmasi ve CD4
ve CD19 oranlar distkligl nedeniyle HIV testi calisildi. Hastanin anti-HIV testi pozitif
saptandi. Ayrica hastanin annesinde de anti-HIV bakildi ve pozitif bulundu. HIV
RNA:1.000.000 kopya. Hasta semptomatik HIV enfeksiyonu tanisiyla antiretroviral tedaviye
alindi. Bir yil sonundaki izleminde CD4+ T lenfosit sayisi 1593/uL (%27.8), hafif anemisi
disinda sorunsuz idi.Sonug olarak pediatrik HIV ve primer immin yetmezlikler benzer klinik
tablolara neden olabilir, ancak tani ve tedavi yaklasimlar farkhdir

Anahtar Kelimeler: HIV, Immiin yetmezlik, Kandida stomatiti

ORAL KANDiIDiAzZzis
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[Abstract:0318] [PS - 124]

Immiin Sistemin Dogustan Kusurlarinda Sinyal Molekiilleri icin Referans Degerlerin
Belirlenmesi

Kevser Yilmaz', Rabia Esma Kara', Saliha Esenboga?, Elif Soyak Aytekin?, Cigdem Ertugrul?,
Ceren Ustln?, Alp Kazancioglu?, Deniz Cagdasg Ayvaz?, Sevil Oskay Halagli*

'Hacettepe Universitesi Cocuk Sagligi Enstitlsi, Pediatrik Temel Bilimler Ana Bilim Dali,
Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagli§i Ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

Immiin sistemin dogustan kusurlari dogal ve adaptif immiin yaniti etkileyen, immiin
yetmezlik, otoinflamasyon, otoimmoiinite, alerji ve neoplazmaya neden olabilen genis bir
hastalik grubudur. DIYK siiphesi bulunan vakalarda ayirici tani konulabilmesi adina
gerceklestirilen ileri genetik analizlerin 6ncesinde ve sonrasinda protein calismalari,
fonksiyonel ve molekiler calismalar gercgeklestirilir. Fonksiyonel analizlerle genetik tani
dogrulanabilir ve ayni zamanda klinik 6nemi bilinmeyen varyantlarin siniflandirmasi
kolaylasir. Sinyal iletimi hem immun sistemin gelismesinde hem de antijen yanitinin
dizenlenmesinde 6nemli rol oynar. Sinyal proteinlerinin blyik gcogunlugu hiicre igi
proteinlerdir ve fosforilasyon yoluyla aktif ya da inaktif forma dénusurler. Akim sitometri ile
gergeklestirilen immun-fonksiyonel analizlerde ilaglar, antikorlar, sitokinler ve ligandlar
aracihidiyla hiicre uyarilir ve ardindan uygun protein, reseptdr ve/veya bu proteinlerin
fosforile formlarini hedefleyen boyama asamalari gerceklestirilir. Hicrenin uyarana verdigi
yanita badli islevselligi degerlendirilir. Bu calismada akim sitometri ile gergeklestirilen STAT1,
STAT3 ve PI3K sinyal yolaklarinin fonksiyonel analizleri igin saghkli ve hasta érneklerini
kiyaslamayi ve saglikli 6rnekler icerisinde farkli yas gruplarinda (*0-6 yas”, “6-12 yas”, “12
yas ve uzeri”) immun uyarima karsi verilen yaniti belirlemeyi amagladik. Farkl yaslarda
saglikh bireylerin STAT1 (n=33), STAT3 (n=34) ve PI3K (n=34) sinyal iletimi proteinlerinin
bazal seviyelerini ve fosforilasyonlarini T ve B lenfositler icerisinde degerlendirdik. STAT1 ve
PI3K sinyal yolaklarinda yas gruplari arasinda anlamli bir fark gérilmemistir. STAT3 sinyal
yoladi analizlerinde hasta ve saglikli grup arasinda, uyarilmayan hicrelerde farklilik
gorulmezken (p=0,132) ve uyarilan hlicrelerde anlamli fark bulunmaktadir (p= 0,012).
Sagdlikh bireylerin T lenfositlerinde, uyarilan hicrelerin STAT3 fosforilasyonunun uyariimayan
hlcrelere oraninin yas gruplari arasinda anlaml bir fark gosterdigi bulunmustur (p=0,034).

Anahtar Kelimeler: Akim Sitometri, Hiicre Ici Sinyal Iletimi, PI3K, STAT1, STAT3
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[Abstract:0319] [PS - 125]

IMMUN YETMEZLiK BIRLIKTELIGi OLAN BiR KOOLEN DE VRIES OLGUSU
Adem Topcu!?, Lala Guliyeva!, Zeynep Gizem Glindliz!, Esra Cepniler!, Emin Abdullayev?, Alisan
Yildirant!

1. Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Immunoloji ve Allerji Hastaliklari BD,
Samsun, Tlrkiye

Giris: Koolen-de Vries sendromu, ndrolojik gelisme geriligi ve dedisen derecelerde zihinsel
problemlerle karakterize bir bozukluktur. Bu hastalar genellikle neseli, sosyal ve isbirlikgi bir
yapliya sahiptir. Genellikle cocukluk caginda hipotoni ve epilepsi vardir. Etkilenen bireylerde
genellikle yliksek ve genis alin, ptozis, blefarofimozis, yukari dogru egimli palpebral fisstirler,
epikantal kivrimlar, sogan bigimli burun ve belirgin kulaklar gibi belirgin yliz 6zellikleri
bulunur. Koolen-de Vries sendromlu erkeklerde genellikle inmemis testisler bulunur. Bazi
bireylerde septal defektler veya diger kalp anormallikleri, bébrek sorunlari ve ayak
deformiteleri gibi iskelet anomalileri gérulir.

Koolen-de Vries sendromu; kromozom 17g21.31'deki KANSL1 genindeki bir delesyon veya
mutasyonun, bozukluga neden olmasi igin yeterli olmasi nedeniyle otozomal dominant

(OD) bir durum olarak kabul edilir. Genetik degisim ¢cogunlukla tireme hiicrelerinin (yumurta
ve sperm) olusumu sirasinda veya erken fetal gelisim sirasinda rastgele bir olay olarak
meydana gelir. Cogunlukla kalitsal degildir. Etkilenen kisilerin ailelerinde genellikle bozukluk
Oykulsu yoktur.

Olgu: Onyedi yasinda erkek hasta; klinigimize basvurdugunda 7 yasinda idi. 1 yasindan beri
sik st solunum yolu enfeksiyonu gecirme, sik ateslenme sikayetleri ve bu nedenlerle sik
hastane yatislari mevcuttu. 7 yasindayken sag inguinal herni nedeniyle operasyon dykisu
mevcuttu. Laboratuvar incelemelerinde lenfopeni ve nétropeni saptanmadi. Immiinglobulin A
(IgA) 6,5 mg/L (disik), diger imminglobulinler normaldi. Lenfosit alt gruplarinin
degerlendiriimesinde CD3CD4 %22 (azalmis) CD3CD8 %54 (artmis), CD3CD56 %3
(azalmig), CD3CD4CD45RA %37 (bariz azalmis), CD3CD8CD45RA %27 (bariz azalmis) idi ve
CD19CD20CD271gD-(nhonswitched B memory), CD19CD20CD27IgD (switched B memory)
hicreleri hig yoktu. Mevcut klinik ve laboratuvar bulgulariyla hastaya 500 mg/kg’dan 4
haftada bir IVIG baslandi. Takip siiresince 1 kez seliilit nedeniyle hastane yatisi oldu. Yapilan
tum ekzom sekanslamada herhangi bir bulguya rastlanmadi. Hastanin dismorfik bulgulari
olmasi nedeniyle array-cgh analizi yapildi ve 17. Kromozomun g21.31 bdlgesinde 522Kb. lik
bélgesi tek kopya (delesyon) olarak saptandi. Bu bdlge KANSL1 ve NSF morbid OMIM
genlerini kapsamaktadir. Kromozom 17q21.31 delesyonu literatirde Koolen-de Vries
sendromu ile iliskilendirilmistir. Bu delesyon anne ve babada gézlenmemis olup de novo
olarak saptanmistir.
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WBC (10%/uL) 10,88
Notrofil (10%pL) 3,8

Lenfosit (10%/uL) 5,28
Platelet (10%/puL) 310

igA (mg/L) 6,5

igM (mg/L) 148

igG (mg/L) 904

igE (IU/mL) <17,3
CD3CD4 %22 (azalmis)
CD3CD8 %54 (artmig)
CD3-CD56 %3 (azalmis)
CD3CD4CDA45RA %37

(bariz azalmis)

CD3CD8CD45RA %27

(bariz azalmis)

CD19CD20CD271GD- yok

(NONSWITCHED B MEMORY)

CD19CD20CD271GD yok

(SWITCHED B MEMORY)
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Tartisma ve Sonug: Hastamizin fenotipik 6zelliklerinde; neseli, sosyal bir yapisi, dismorfik
ylz goérunumd, distk kulak bulgular vardi. Nérolojik gelisimi normal olup zeka problemi
yoktu. Ayrica immiin yetmezlik bulgulariyla literatiirde bildirilen vakalardan farklidir. Immiin
yetmezligin eslik ettigi bir Koolen-de Vries Sendromu bildirilmemis olup bu yénlyle olgumuz
literattrde bir ilktir.

Sik enfeksiyon sikayeti ile bagvurarak immun yetmezlik saptanan ve dismorfik ylz gérinumda
olan olgularda genetik calisma énem arzetmektedir.
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[Abstract:0320] [PS - 126]
NADPH-Oksidaz Suiperoksit Oksijen Radikallerinin Kompleman Reseptor 3 (CR3) ile
Etkilesiminin Izlemi ve KGH da Tanisal Uygulamasi

Tugba Rihtim!, Rabia Nayir!, Mehmet Oztekin!, Mustafa Yavuz Koker!
1. Immaunoloji Anabilim Dali, Erciyes Universitesi Tip Fakultesi

Macrophage-1 antigen (Mac-1) heterodimer yapida bir komleman reseptoriidir. Integrin
amB2 ya da makrofaj integrini olarak da isimlendirilir. Kompleman reseptér 3 (CR3) (Mac-1);
aM (CD11b) ve B2 (CD18) integrin zincirden olusur. Ozellikle myeloid kékenli hicrelerde
(nétrofil, makrofaj ve monosit) eksprese olur.

Kompleman reseptér 3’Un bir komponenti olan ve nétrofilde integrin yapisma proteini olan
Mac-1 alfa (aM) sentezi ve ekspresyonu PMA uyarimi ile aktive olan lI6kositlerde artis gdsterir.
Integrinler yalnizca hiicre yapismasini sadlamakla kalmaz, ayni zamanda protein tirozin
kinazlarinin aktivasyonu igin de belirteg gérevi gorir. KGH hastalarinda yeterli diizeyde reaktif
oksijen Grunld (ROS) sentezlenemedidi icin Mac-1 alfa ekspresyon artisi gerceklesemez. Bu
nedenle Mac-1 alfa y1 hedefleyen CD11b antikorunu KGH tanisinda DHR testi ile karsilastirarak
laboratuvarimizda test ettik.

DHR testi igin gelen 14 6rnek (4 X-KGH hastasi, 4 X-KGH tasiyicisi ve 8 OR-KGH hastasi) ve
10 kontrol 6rneginde noétrofil fonksiyonu PMA uyarimi ile kontrol edildi. Ayri bir tlipte daha
sonra, bu test dihydrorhodamin 123 (DHR) icermeyen ayni kan dérnekleri kullanilarak CD11b
antikoru ve PMA ile uyarim yapildi. Bu amagla standart akim sitometri prosediri icin 100
mikroL taze periferik kan 6rnegdi kullanildi. PMA ile uyarildiktan sonra, notrofil Gzerindeki CD11b
ekspresyonu akim sitometri ile dlguldu.

Her iki deneyden elde edilen sonuglar DHR 123 testi ile karsilastirildi. Tim bu érneklerde DHR
testi ile CD11b ve ekspresyon durumu anlamli bir korelasyon gdsterdi. Ozellikle X-KGH
tasiyicisi annelerinde uyarim testi ile CD11b'nin ve DHR 123 testinden de ayni ylzdeleri elde
edildi.

DHR testinin yani sira, CD11b spesifik antikor nétrofilin fonksiyonel dederlendirmesi icin de
kullanilabilir. CD11b ekspresyon élcimuU DHR testi yerine X-KGH hastalarinin tanisi ve tasiyici
taramasi icin alternatif bir parametre olarak faydahdir.
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[Abstract:0321] [PS - 127]
Kemik Iligi Nakli Yapilmis X-KGH Tanihi Hastanin Kimerizm Takibinde DHR Testinin
Kullanimi

Tugba Rihtim?!, Rana Erbay Sir!, Rabia Nayir!, Musa Karakiikcii?, Mustafa Yavuz
Koker!

1: Immunoloji Anabilim Dali, Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi

2:Hematoloji bilim dal, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari ABD, Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi

Giris

Kronik granidlomat6z hastalik (KGH), fagositer hicrelerin bakterileri ve mantarlari éldirme
yetisinde bozulmaya neden olan nadir bir primer immun yetmezlik hastaligidir. KGH, NADPH
oksidaz enziminin bileseninden herhangi birinde meydana gelen bir defekt sonucu ortaya cikar.
Bu bilesenlerin baslicalari; gp91-phox, p22-phox, p47-phox ve p67-phox olup, sirasiyla X-bagli
CYBB geni ve otozomal CYBA, NCF1 ve NCF2 genleri tarafindan kodlanmaktadir. KGH
hastalarinin yaklasik %65‘inde CYBB geninde mutasyon sonu annenin taslyici oldugu X-KGH
formu olusur.

Yontemler:

Hastadan vendz kan 6rnegdi alinarak notrofillerin reaktif oksijen tirleri (ROS) Gretme kapasitesi
dihydrorhodamin-123 (DHR) testi ile dederlendirilmistir. Notrofiller, dihidrorodamin ile inklibe
edilmis, ardindan PMA ile uyarilmis ve akim sitometri ile olusan reaksiyon analiz edilmistir.
Bulgular:

X-CGD tanili erkek hastada (c.1328 G>A) hemizigot mutasyon tespit edilmis ve Temmuz 2023’
de basarili bir kemik iligi nakli gegirmistir. Nakil éncesinde nétrofil fonksiyon testinde DHR
stimilasyon indeksi (SI) 3.4 olarak 6lcilmistlr. Nakil sonrasinda SI dederi notrofil icini 90’a
yukselmistir. Hastanin kimerizm durumu DHR testi ile belirli araliklarla takip edilmistir. Bu test
kullanilarak normal ve hastalikli nétrofil populasyonu ayirt edilmistir. Takip slrecinin birinci ve
ikinci dort aylik déneminde hastanin saglikhi nétrofil oraninin %90 ve lzeri oldugu DHR testi
ile belirlenmistir. Ancak Uclincu doért aylik donemde bu oran %77’ye dismustlr. Bu dlsus
sonrasi iki aylik takibe alinan hastanin dérdincl takip sonucunda normal nétrofil orani %63’e
gerilemistir. ikiser ay araliklarla yapilan diger élciimlerinde bu oran sabit kalmistir.

Sonug:

DHR testi, nakil sonrasi X-KGH ve OR-KGH hastalarinda kimerizm takibinde bir fonksiyonel
belirteg olarak kullanilabilir. Genetik kimerizm verileri ile glgli bir korelasyon goésterdigi igin
nakil sonrasi izlemde dederli hizli ve dogru sonug veren bir yontemdir.
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[Abstract:0114] [SS - 010]
Primer immiin yetmezlik tanili hastalarda otoimmiin sitopeniler ve monogenik
mutasyonlar

Ferhat Sagun, Fatih Célkesen, Mehmet Emin Gerek, Emrah Harman, Sevket Arslan
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakultesi I¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immunoloji ve
Alerji Bilim Dal, Konya

Giris-Amag: Primer Immiin Yetmezlikler (P1Y); enfeksiyon, kanserler, otoinflamasyon ve
otoimmuiniteye yatkinlikla seyreden hastaliklardir'-3, Otoimmiin bulgular cogu zaman PIY'in
ilk ve tek klinik bulgusu olabilir. Otoimmiin sitopeniler, PIY'li hastalarda gériilen en yaygin
otoimmiin komplikasyonlardir®. Bu calismada klinigimizde takip edilen PIY tanili hastalarda
izlenen otoimmun sitopeniler ve genetik defektlerin incelenmesi amaglanmistir.

Geregler ve Yontem: Bu calismada, klinigimizde PIY tanisi almis ve otoimmin sitopeni
tanilariyla izlenen hastalar degerlendirildi. Calisma kapsaminda; hastalarin demografik
verileri, otoimmiun hastalik prevalansi, genetik analiz sonuglari ve laboratuvar bulgulari
retrospektif olarak incelendi. Genetik mutasyonu olan ve olmayan hastalar arasinda
otoimmun sitopeni tanilari dederlendirildi. Veriler, elektronik saglik kayitlarindan ve genetik
raporlardan elde edildi.

Bulgular: Calismaya dahil edilen 98 hastanin ortalama yaslari 37(minimum:19
maksimum:76) idi ve %46’sI (n=45) kadin cinsiyetti. Calisma grubunun %42.9'unda (n=42)
en az bir otoimmun hastalik mevcuttu. Hastalarin %28.6’sinda (n=28) ise otoimmun sitopeni
tespit edilmisti. Hasta grubunda otoimmun sitopenilerle iliskili olarak tespit edilen en yaygin
genetik varyant TNFRSF13B (TACI) mutasyonu idi. Otoimmtn sitopeni ile iligkili olarak
saptanan diger genetik varyantlar ise DOCK8, RAG1, LRBA, PRF-1, PSTPIP1, CECR1 ve RPL5
idi.(Tablo 1).

Sonug ve Tartisma: Bu calismada, PIY hastalarinda en sik gériilen otoimmiin sitopeni
olarak OIHA tespit edilmistir. Bunu ITP ve Evans Sendromunun izledigi tespit edilmistir.
Calismamizda PIY hastalarinda en yaygin TACI mutasyonu olmak (izere DOCKS8, RAG1,
LRBA, PRF-1, PSTPIP1, CECR1, RPL5 mutasyonlari tespit edilmistir. PIY hastalarinda
otoimmun sitopenilerle iligkili olabilecek genetik varyantlarin tespiti, bu hastalarda morbidite
ve mortalite insidanslarinin azaltilmasi ve hedefe ydnelik tedaviler gibi alternatif tedavi
yontemlerinin vakit kaybetmeden baslanabilmesi agisindan énem arz etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Primer Immiin Yetmezlik, Otoimmiin sitopeni, genetik mutasyon
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Tablo 1. Hastalarda saptanan genetik varyantlar ve tanilar

Hasta (P) Cinsiyet Genetik Varyant Varyantkeordinath  Varyant tipi Varyant 1D Otoimmdin Sitopeni
P1 Erkek TNFRSF13B c.3107T>C Missense ITP
P2 Erkek OIHA
P3 Kadin RPLS €. 23307 Missonse Diamand-Blackfan Anemisi
P4 Erkek Kombine otolmmin sitopeni
P5 Erkek OIHA
PH Erkek OIHA
P7 Erkek - Kombine atalmmiin sitopeni
P8 Kadin RAG1 c.1792G>A Missense 151024345971 Evans Sendromu
P9 Erkek LRBA c4522C2G Missense {Q1508E) 535947132 Evans Sendromu
P10 Erkek TNFRSF138 ¢, 515G>A Missense (C172Y) r3751216929 ITP
P11 Kadin - - - - OHA
P12 Erkek DOCKE c.32127>( Missense (L1071FR) rs1451278431 OIHA
P13 Erkek TP
P14 Erkek . . - . Evans Sendromu
P15 Erkek - Evans Sendromu
P16 Erkek DOCKS c.1072A>G Missense {1358V) 15757929543 OIHA
P17 Erkek OIHA
P18 Erkek OIHA
P19 Erkek PSTPIPI €.121305T Missense (R405C) 15201253322 OIHA
P20 Kadin OIHA
P21 Kadin PRF-1 c.1067G>A Missense (R3560) rs571015630 Evans Sendromu
P22 Kadin Kombine otoimmiin sitopeni
P23 Erkek OIHA
P24 Kadin TNFRSF138 ¢ 452C>T Missense (P151L) rs2000375919 ITP
P25 Erkek - - - - ITp
P26 Kadin CECR1 (ADAZ2) c.144delG OIHA
P27 Kadin TNFRSF138 ¢.3107>( rs34557412 Missense ITP
P28 Kadin . . . . Pernisiydr anem

[Abstract:0134] [SS - 012]
DOCKS8 eksikliginde kapsamli aB T hiicre repertuvar analizi: Ayirici bir CD8+ TCR
repertuvar profili

Rahmi Kutay Erdodan!, Ceren Bozkurt!, Gékhan Cildir}, Umran Aba?, Nicholas I Wawrnock3,
Chung Hoow Kok3, Asena Pinar Sefer®, Sule Haskologlu’, Sidem Didar Tekeoglu?, Glilsah
Merve Kiling®, Canberk Ipsir!, Tugba Arikoglu®, Aylin Kont Ozhan®, Saliha Esenbogda!?, Ahmet
Ozen!!, Elif Karako¢ Aydiner!!, Sevgi Bilgic Eltan'?, Cigdem Aydogmus!2, Candan Islamoglu?,
Klbra Baskin!3, Betlil Karaatmacal4, Ayse Metin'4, Deniz Cagdas!®, Figen Dogu’, Aydan
Ikinciogullar’, Safa Baris!!, Baran Erman!

lHacettepe Universitesi, Can Sucak Translasyonel Immiinoloji Arastirma Laboratuvari,
Ankara/Turkiye

2Hacettepe Universitesi Cocuk Saghgi Enstitiisii, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali,
Ankara/Turkiye

3Giiney Avustralya Universitesi, Kanser Biyolojisi Merkezi, Adelaide/Avustralya

4SA Patoloji Genetik ve Molekiiler Patoloji Bélimii, Veri ve Biyoinformatik inovasyonu,
Adelaide/Avustralya

SAdelaide Universitesi Tip Fakdltesi, Adelaide/Avustralya

6Recep Tayyip Erdogan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerjisi ve Immiinolojisi Anabilim
Dali, Rize/Tlrkiye.

’Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Bslimi, Ankara/Tirkiye
8Hacettepe Universitesi Saglik Bilimleri Enstitiisii, Biyoinformatik Bolimu, Ankara/Turkiye
9Mersin Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerjisi ve Immiinolojisi Béliimii, Mersin/Tiirkiye
10Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, Ankara/Tlirkiye
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11Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Alerji ve Immiinoloji Anabilim Dali, Jeffrey
Modell Primer Immiin Yetersizlikleri Tani ve Arastirma Merkezi, Isil Berat Barlan Ceviri Tibbi
Merkezi, Istanbul/Tirkiye

125adlik Bilimleri Universitesi, Pediatrik Alerji ve Klinik Immiinoloji Anabilim Dali, Istanbul
Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Istanbul/Tiirkiye

13Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Immunoloji ve Alerji Anabilim Dali, Ankara/Tirkiye
145adlik Bilimleri Universitesi, Pediatrik Alerji ve Immiinoloji Anabilim Dali, Ankara Bilkent
Sehir Hastanesi, Ankara/Turkiye

15Hacettepe Universitesi Cocuk Sagligi Enstitiisii, Pediatrik Immiinoloji Anabilim Dall,
Pediatrik Temel Bilimler, Ankara/TUrkiye

Dedicator of cytokinesis protein 8 (DOCK8) dodal ve adaptif immuin hiicrelerde yiksek
diizeyde eksprese edilen ve bu hiicrelerin islevi igin kritik olan bir guanin nikleotid degisim
faktortdiar. DOCKS eksikligi, enfeksiyonlara yatkinlik, otoimmudnite ve baskin Th2 tipi immun
yanit ile karakterize olan bir kombine immun yetmezliktir. Farkh T hicre alt gruplarindaki
islev bozuklugunun fenotipe etkisi gosterilmis olsa da, hastalarda T hiicre reseptér (TCR)
repertuvarinin kapsamh bir analizi heniiz yapilmamistir. Bu calisma, DOCK8 eksikligi olan
hastalarda aB T hlicre repertuvarini inceleyerek hastalik patogenezine iliskin belirleyici
ozellikleri tespit etmeyi ve TCR repertuvarindaki degdisikliklerin hastalik patogenezindeki olasi
rolinlU arastirmayl amaclamaktadir.

DOCKS eksikligi olan hastalarin (n=10) CD4+ ve CD8+ T hiicre immin repertuvar profilleri,
saglikh bireyler (n=7) ve Ataksi-teleanjiektazi (AT) hastalar (n=5) ile karsilastirilarak yeni
nesil TCR dizileme (RNA-seq) yontemiyle analiz edilmistir.

Farkli cesitlilik analizleri, DOCK8 eksikligi olan hastalarda hem CD4+ hem de CD8+ T
hicrelerinde sinirli bir TRA ve TRB repertuvari oldugunu géstermistir. Bu sinirlihlgin CD8+ T
hicrelerinde daha belirgin oldugu tespit edilmistir. Ayrica, DOCKS8 eksikligi olan hastalarda
belirli V (variable) ve J (joining) genlerinin garpik kullanimi (skewing) g6zlemlenmis ve
hidrofobisite ile sistein indeksleri kullanilarak potansiyel oto-reaktif CD8+ T hucre klonlarinin
varligi belirlenmistir.

Bu calisma, DOCKS8 eksikliginde gerceklestirilen en kapsamli immdin repertuvar analizidir.
Belirgin sekilde sinirh bir ap T hicre repertuvarinin tanimlanmasi ve potansiyel olarak oto-
reaktif klonlarin tespit edilmesi, immun repertuvar profilinin DOCK8 eksikliginin patogenezini
anlamadaki kritik rolinu vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: DOCKS8 eksikligi, immin repertuvar, yeni nesil dizileme

DOCKS8 eksikliginde immiin repertuvar dizileme analizlerinin calisma semasi
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[Abstract:0140] [SS - 013]
Kronik Lenfositer Losemi (KLL) ve Myeloid Tiirevli Baskilayici Hiicreler (MDSC):
Immiin Supresyon Mekanizmalari

Sinan Kutik?*, Huriye Celikzencir', Cagman Tan', Muzaffer Keklik?, Mustafa Yavuz Koker!
Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi immiinoloji Ana Bilim Dali, Kayseri
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Hematoloji Ana Bilim Dali,Kayseri

Kronik Lenfositik Losemi (KLL), bagisiklik sisteminin islevselligini bozarak imminosupresyona
yol agcan hematolojik bir malignitedir. Myeloid tlrevli baskilayici hiicreler (MDSC), KLL'nin
immunolojik mikrogevresinde kritik bir rol oynar. Bu galisma, yeni tani almis KLL
hastalarinda MDSC oranlarini belirlemek ve bu hlicrelerin CD4* T hucre fonksiyonlan
uzerindeki etkilerini incelemek amaciyla yuratalmustar.

Arastirmada, periferik kan érnekleri akim sitometri yontemiyle analiz edilmistir. Sonugclar,
KLL hastalarinda MDSC oranlarinin anlamli sekilde ylksek oldugunu ve bu hiicrelerin CD4* T
hicre aktivitesini baskiladigini géstermektedir. Ozellikle PMN-MDSC ve M-MDSC oranlarinin
artisi ile CD3* ve CD4* T hucre oranlarinin diasusu arasinda korelasyon bulunmustur.
MDSC'lerin nitrik oksit (NO), reaktif oksijen turleri (ROS) ve arginaz-1 gibi immunosupresif
molekdller ureterek T hicre proliferasyonunu ve aktivitesini baskiladigi géozlemlenmistir.

Bu bulgular, KLL hastalarinda MDSC’lerin hastalik progresyonuna katkida bulundugunu ve bu
hicrelerin immunoterapotik hedefler olarak dederlendirilmesi gerektigini ortaya
koymaktadir. Sonug olarak, MDSC oranlarinin dlzenli takibi, KLL hastalarinda potansiyel bir
prognostik biyobelirtec olarak degerlendirilebilir ve immunosupresif mikrogevrenin ortadan
kaldirilmasi igin yeni tedavi stratejilerine olanak saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: KLL, MDSC, CD4 T HUCRE

MDSC Hasta ve Kontrol Karsilastirmasi
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[Abstract:0145] [SS - 014]
Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik (CVID) Hastalarinda Alerjik Bulgularin
Degerlendirilmesi: Tek Merkez 5 Yillik Deneyimimiz

Selim Kahraman, Fatih Célkesen, Sevket Arslan .
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakultesi, I¢ Hastaliklari AD, Immunoloji ve Alerji
Hastaliklari BD, Konya

Girig

Yaygin degisken immin yetmezlik (CVID), antikor eksikligi ile degisken klinik bulgularin
go6zlendigi bir hastaliktir. Bu klinik bulgular arasinda; enfeksiyonlar, pulmoner
komplikasyonlar, sitopeni, alerjik hastaliklar, maligniteler, gastrointestinal sistem ve
karaciger bozukluklari bulunmaktadir. CVID hastalarinin klinik bulgulari arasinda bulunan
alerjik hastaliklar ile ilgili veriler kisith ve geliskilidir. Calismamizda CVID tanisi ile takip
edilen hastalarda gozlenen alerjik bulgularin degerlendiriimesi amaglanmistir.

YOontem
Klinigimizde 2019-2024 yillar arasinda takip edilen CVID hastalarinin verileri hasta takip

dosyalarindan elde edilmistir.

Bulgular

Calismaya 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 gézlenen alerjik hastaliklar astim, alerjik rinit ve Urtikerdi ( sirasi ile
%41.8, %40.6 ve %10.4 oranlarinda) (Tablo 1). IgE dlzeyleri hastalarin blyuk
cogunlugunda normal dederlerden dislktl (%83.7), sadece (¢ hastada (%3.7) normal
degerlerden yiksek olarak bulundu.

Sonug

CVID hastalarinda gbzlenen alerjik hastaliklar konusunda daha 6nce yayinlanmis
calismalarda, calismamiz ile benzer oranlarin yaninda farkl oranlarda tespit edilmistir. CVID
hastalarinda alerjik hastaliklarin etiyopatogenezinde salgisal IgA eksikliginin sorumliu
olabilecegdi hipotezi 6ne slrilmistir. Salgisal IgA eksikliginde sistemik dolasima gecen
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antijen miktari artmakta ve serumda IgA eksikligi nedeniyle antijeni baglayacak antikor
miktar da azalmaktadir. Bdylece artan miktarda antijene maruz kalma Ig E iligkili
reaksiyonlara neden olabilmekte, bu da klinige artan alerjik semptomlar seklinde
yansimaktadir. CVID hastalarinda sadece rekirren enfeksiyonlar veya otoimmun hastaliklar
goérilmemektedir ayni zamanda alerjik hastaliklarda gorulebilmektedir. Bunlarin teshis ve
tedavisi morbidite ve mortalite insidansini disirmede etkili olacaktir.

Anahtar Kelimeler: CVID, Atopi, IgA

CVID Hastalarinda Alerjik Bulgular

Hastalik Sayi (n) Yizde (%)
Astim 36 %41.8
Alerjik Rinit 35 %40.6
Urtiker 9 %10.4
Alerjik Konjonktivit 6 %6.9

[Abstract:0146] [SS - 015]

Primer Immiin Yetmezlik Hastalarinda Karaciger Fibrozisinin Non-Invaziv
Degerlendirilmesi

Susamber Dik, Giizin Ozden, Leyla Gevirme, Merve Erkog, Hakan Basir, Reyhan Sevil
Cansunar

SBU Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Eriskin Allerji ve Klinik Immunoloji Bilim
Dali, Adana

Giris:

Primer immun yetmezlik (P1Y) hastalarinda kalici karacier enzim yuksekligi, hafif
hepatomegali, alkalen fosfataz (ALP) artisi, noduler rejeneratif hiperplazi (NRH) ve siroz
gorilebilir. Perkltan karaciger biyopsisi, fibrozis degerlendirmesinde altin standart olsa da,
ylksek maliyet, komplikasyon riski ve gézlemci degiskenligi gibi dezavantajlari nedeniyle
non-invaziv skorlama sistemleri gelistirilmistir.

Kronik karaciger hastaliklarinda yaygin olarak kullanilan Aspartat Aminotransferaz-Trombosit
Orani Indeksi (APRI), Dért Faktdre Dayal Fibrozis Indeksi (FIB-4) ve Nonalkolik Yagl
Karaciger Hastaligi (NAFLD) Fibrozis Skoru, laboratuvar temelli skorlama sistemleri arasinda
yer almaktadir. Transient elastografi (FibroScan) ise karaciger biyopsisine gerek kalmadan
fibrozis ve yag infiltrasyonunu 6lgen non-invaziv ultrasonografik gorintiileme yéntemidir.

Amacg:

Bu calismada, klinigimizde takip edilen 33 PIY tanili eriskin hastada, laboratuvar temelli non-
invaziv testler ve transient elastografi kullanilarak karaciger fibrozisi ve steatozisi
degerlendirilmistir.

Bulgular:

Hastalarimizin 15'i (45.5 %) erkek olup, yas ortalamasi 33,7+16.2 dir. Vicut kitle indeksi
(VKI)’ne gore 14 (42,4%) hasta normal 9 (27,3%) hasta kiloludur.

Hastalarin fibroscan steatozis grade sonuglan ile VKI (p<0,001), - insilin Direnci
Homeostatik Model Degerlendirmesi (HOMA-IR) indeks (p<0,001), total kolesterol
(p=0,016), dusuk-dansite lipoprotein (LDL) kolesterol (p=0,038) sonucglarn arasinda
korelasyon mevcuttur.

Hastalarin laboratuvara dayali noninvaziv fibrozis skorlama sistemlerinin hepsi birbiriyle
koreledir; ancak fibroscan fibrozis grade 6élgimleri ile FIB-4 (p=0,004), NAFLD-S (p<0,001)
arasinda korelasyon mevcutken, APRI ile korelasyon saptanmamistir.

Hastalarin fibroscan ve abdomen ultrason degerlendirmeleri karsilastirildiginda, ultrason
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gorianttlemesinde karaciger parankimi normal olarak tanimlanan 5 hastanin, fibroscan

fibrozis 6lgimu orta dluzey ve Uzeri fibrozis (METAVIR’e gbre >=F2) olarak sonuglanmistir.

Sonug:

Transient elastografinin, PIY hastalarinda karaciger fibrozisinin dederlendiriimesine yénelik

klinik ve laboratuvar bulgularini tamamlayici dederli bir tanisal yéntem oldugunu

disinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: elastografi, karaciger fibrozisi, primer immun yetmezlik

ELASTOGRAFI KORELASYON ANALIzZI

FIBROZIS GRADE STEATOZIS GRADE
VKI p:0,224 p<0,001*
HOMA-IR p:0,119 p<0,001*
TOTAL KOLESTEROL p:0,043% p:0,016*
AST p:0,014% p:0,716
GGT p:0,02* p:0,139
ALP p:0,003* p:0,057

[Abstract:0153] [SS - 016] ]
MIS-C ve T Hiicre Aracili Agresif Immiin Yanitlar

Muhammed Ali Kizmaz!, Abdurrahman Simsek!, Tugce Bozkurt!, Eren Cagan?, Ferah Budak
Senert! ) .

'Bursa Uludag Universitesi Tip Fakdltesi, Immunoloji Anabilim Dali, Bursa

2Bursa Yilksek Ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Saglk Bilimleri Universitesi, Cocuk
Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Bursa

Amag

Multisistem enflamatuvar sendrom (MIS-C), SARS-CoV-2 enfeksiyonu sonrasinda ¢ocuklarda
coklu organ hasariyla karakterizedir ve nedenleri belirsizligini korumaktadir. Calismamizda T-
hicre alt gruplarinin MIS-C" deki potansiyel rollerinin ortaya gikarilmasi amacglanmistir.

Gereg ve Yontem

17 MIS-C, 17 pediatrik COVID-19 ve 17 saglikli kontrol calismaya alindi. 52 T-hiicre alt
grubu ve hicre ici 6 sitokin ekspresyonu, 10 renkli MoAb panelleriyle Akan hiicre dlger'de
degerlendirildi.

Bulgular

MIS-C" de diger gruplara kiyasla Tcl ve Tc2 hicrelerinde anlamli bir azalma gozlenirken,
Th17 ve Tcl17 hicreleri artis gosterdi. Ancak COVID-19 ve saglkl kontrol grubu arasinda
fark yoktu.

Efektor bellek-1 (EM1) CD8+ T hicreleri, COVID-19 vakalarina kiyasla MIS-C" de anlamli
olarak artarken EM2 CD8+ T-hucreleri azaldi. EM4 CD8+ T-hicreleri ve EM4 DN T-hicreleri
diger gruplara kiyasla MIS-C vakalarinda anlamli bir artis gésterdi. MIS-C ve kontrol grubuna
kiyasla COVID-19 da CD4+ T ve CD8+ T-hiicrelerindeki tikenme belirteglerinde (exhausted;
PD1+) artis goriildi. Ilging bir sekilde MIS-C ve kontrol grubu arasinda tiikenmis T-hiicreleri
acisindan fark yoktu.

CD25highFoxP3+ Treg ' lerin tim gruplarda benzer seviyede oldugu goralda.
CD25highCD127lowFoxP3+ Treg lerin ve naif Treg ' lerin (CD45RA+FoxP3low) kontrole
kiyasla hem MIS-C vakalarinda hem de COVID-19 vakalarinda anlaml derecede azaldigi
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Tartisma ve Sonug

Verilerimiz, MIS-C ve COVID-19'da Th ve Tc ekspresyon profilinde farkliliklar oldugunu
gostermektedir. Ozellikle Th17 ve Tc17 artisina ragmen Th22 ve Tc22’de anlamh farkliligin
olmamasi, MIS-C'deki anahtar sitokinin IL-17A oldugunu gosterebilir. MIS-C vakalarinda
kostimulatér molekil CD28 eksprese eden ve hizla aktive olabilen EM1 ve EM4 T-hicrelerinin
arttigi gorilmektedir. Bununla birlikte T-hicrelerinin tikenmeye gidisindeki dizensizlikler ve
Treg hicrelerinin yetersizligi MIS-C" de uzun sireli asiri enflamasyon ve ¢oklu organ
hasarinin immunolojik temellerini olusturuyor olabilir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, exhaustion, T hlicre, Treg, MIS-C

MIS-C ve pediatrik COVID-19 hastalarinda T hiicre alt gruplarinin dagilimi
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MIS-C ve pediatrik COVID-19 hastalari ile saghkli kontrollerde Akan hiicre élcer analizleriyle
elde edilen T hicre alt gruplarina ait frekanslar gésterilmektedir (A). Gruplara ait cinsiyet
dagihmlan gésterilmektedir (B). Gruplara ait yas dagilimlari gésterilmektedir (C). Renkli
sdtunlar, her grup icin ortalama degerleri temsil eder. *Anlamlilik derecesi (p < 0.05); **
Anlamlilik derecesi (p < 0.01); *** Anlamlilik derecesi (p < 0.001). Kisaltmalar: MIS-C:
Multisistem enflamatuvar sendromlu ¢ocuk hastalar; PED-COV: Pediatrik COVID-19
hastalari; HC: Saglikli kontroller.

247



! Klinik
@ Immiinoloji

/ m-!o/f est

[Abstract:0162] [SS - 020]
Homozigot ATM Mutasyonlari Tasiyan Hastalarda PAK4'liin Molekiiler Diizeyde
Degerlendirilmesi

Feyza Kostak?!, Ismail Reisli2, Stikrii Nail Giiner?, Sevgi Keles?, Suray Pehlivanoglu!
INecmettin Erbakan Universitesi, Fen Fakiiltesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik B&limii,
Konya, Tulrkiye.

2Necmettin Erbakan Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya,
Turkiye.

Ataksi-telanjiektazi (AT), otozomal resesif gecisli, T lenfosit aktivasyon bozukluguna bagli
kombine immiun yetmezlik ile seyreden nérodejeneratif bir hastaliktir. PAK4 (p21-aktive
kinaz 4), hicre iskeleti organizasyonunu, hiicre morfolojisini ve hlicre cogalmasini diizenler.
Hucre iskeletinin dizenlenmesi ise T hlcre aktivasyonu igin kritik 6neme sahiptir.
Calismamizda, AT'li hastalarda PAK4, fosforile PAK4 (p-PAK4) ve a-Tubulin protein seviyeleri
ve T lenfosit fonksiyonlari ile iliskisi arastiriimasi amaclandi. Saghkli gondllilere ait periferal
mononukleer hicreler hem fitohemaglutinin (PHA) hem de PAK4 inhibitdért (PF-3758309) ile
muamele edilirken, AT hastalarina ait hiicreler PHA ile muamele edilerek degerlendirildi.
Hicre canlilik dizeyleri MTT (Methyl Thiazolyl Tetrazolium) yontemiyle, aktive T hlicrelerine
ait kolonilerin morfolojik analizleri mikroskop yardimiyla ve PAK4, p-PAK4 ve a-Tubulin
protein dlizeyleri western blot yéntemiyle dederlendirildi. Hastalara ait CD3*, CD4* ve CD8*'T
lenfosit oranlari akan hicre 6élgerle belirlendi. Oranlar sirasiyla %45.6, %16.8 ve %31.6
olarak saptandi. AT'li hastalarin CD4*T oranlan (%16.8), saglikh bireylerde PAK4 inhibisyonu
sonrasi gézlemlenen orana (%11.5) benzerdi. Hastalara ait PHA ile uyanlan T lenfosit
proliferasyon artisinin (1.7), saglikh bireylerin proliferasyon artisina (4.05) kiyasla yaklasik
2.4-kat az oldugu saptandi. Ayrica, PHA uyarimina bagh olarak PAK4 protein seviyeleri saglikl
kontrolde 1.04, hastalarda 0.7 iken, p-PAK4 saglkli kontrolde 3.16, hastalarda 0.86, a-
Tubulin ise saglikh kontrolde 3.39, hastalarda 1.45 bulundu. Bu degerlere gére hasta
bireylerdeki PAK4, p-PAK4 ve a-Tubulin protein seviyeleri saglikli kontrole kiyasla sirasiyla
1.49-kat, 3.67-kat ve 2.34-kat daha dlusuktd. Bu veriler, PAK4'Un T hicre aktivasyonu ile
iligkili kritik bir faktor olabilecedini gostermektedir. PAK4'lin aktive edilmesinin ise, AT
hastalarinda T lenfosit fonksiyonlarinin iyilestirilmesinde rol oynayarak, terapétik bir hedef
potansiyeli tasiyabilecegi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: Ataksi-Telanjiektazi, ATM, Immiin Yetmezlik, PAK4, T Hiicre
Aktivasyonu
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[Abstract:0174] [SS - 024]
COVID-19 Hastalik Siddetinde Makrofaj Polarizasyonu ve ADA Aktivitesinin
Dinamik Etkilesimi

Tudce Bozkurt!, Abdurrahman Simsek!, Muhammed Ali Kizmaz?!, Eren Cagan?, Hllya Kose3,
Ali Eren Iskin!, Ayse Melda Payaslioglu?, Mehmet Karadag®, Emin Halis Akalin®, Sara Sebnem
Kilig3, Ferah Budak Sener?

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiltesi, immiinoloji Anabilim Dali, Bursa

2Bursa Yiksek Ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Saglik Bilimleri Universitesi, Cocuk
Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Bursa

3Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Immiinoloji ve Romatoloji Anabilim Dall,
Bursa

“Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Mikrobiyoloji Anabilim Dali

5Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, G6giis Hastaliklari Anabilim Dali

6Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Enfeksiyon Hastaliklar ve Klinik Mikrobiyoloji
Anabilim Dali

Amag

ADA, immiun sistem fonksiyonlarini etkileyebilen, ADA1 ve ADA2 izoenzimlerine sahip bir
enzimdir. Farkli hastalik siddetine sahip COVID-19 vakalarinda ADA aktivitesinin
arastirilmasi, bu hastalarda sitokin/kemokin profillerin incelenmesi, ADA'nin COVID-19
hastalik siddeti ve makrofaj polarizasyonu Uzerinde etkisi incelenerek hastaligin
immunpatogenezinde makrofajlarin rollerinin dederlendirilmesi amaglanmistir.

Yontem

41 Agir pnémoni, 36 hafif pndmoni, 37 a/presemptomatik ve 6 kritik seviye yetiskin COVID-
19 vakasi ve 40 saglikli kontrol calismaya alinmistir. 6 saglikli kontrolden elde edilen PKMH
ve monositler ile es-klltlr deneyleri yapiimistir. Es-kultlr sonrasi elde edilen stpernatantlar
ve COVID-19 hasta serumlari, ELISA ydntemi ile incelenerek M1 ve M2-iliskili
sitokin/kemokin profilleri ortaya konmustur. Ayrica Flow Cytometry(AHO) analizleri ile M1-
iliskili (CD80+ CD86+), M2-iliskili (CD200R+ CD206+) ve M1-M2 mix (CD206+CD86+)
makrofajlarin dederlendirmesi yapilmistir.

Bulgular

En yliksek ADA aktivitesi kritik COVID-19 vakalarinda gézlenmistir. Es-kdltlir calismalarindan
elde edilen veriler, COVID-19 grubunda toplam ADA aktivitesinin, %79'unu ADA2'nin
olusturdugunu gostermistir. Hem kritik (%72) hem de agir vakalarda (%68) benzer sonuglar
oldugu goritlmustir. Sitokin/kemokin calismalarinda; IL-6, TNF-a, IL-12, IFN-y, GM-CSF,
ROS, iNOS, arjinaz, IL-4, IL-10 ve M-CSF’de kritik ve agir vakalarda artis gézlenmistir. Es-
kaltar deneylerinde, kritik, agir vakalar ve in vitro COVID-19 grubunda, ADA2'in M2 iliskili
sitokin ve kemokinlerle pozitif korelasyon gésterdigi bulunmustur. AHO incelemelerinde
CD206+CD86+ M1-M2 mix makrofajlar COVID-19 grubunda anlamli derecede ylksek
bulunmustur.

Sonug

Ozetle, ADA2'nin makrofaj polarizasyonunu ile dogrudan baglantili olabilecedine dair bulgular
elde edilmistir. Agir COVID-19 vakalarinda makrofajlarin M1’den M2’e yonelik bir
polarizasyon gosterdigi, cogunlukla M1-M2 karisik fenotipte heterojenik bir yapi goéstermekte
olduguna dair kanitlar bulunmustur. Bu bulgular, COVID-19'da, ADA2'in makrofaj
polarizasyonuna etkisini ve hastalik stireciyle muhtemel iligkisini gdsterebilir.

Anahtar Kelimeler: Adenozin deaminaz, ADA1, ADA2, COVID-19

Farkh Hastalik Siddeti Gruplarinda ADA aktivite diizeyleri ve makrofaj
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[Abstract:0180] [SS - 027]
CD20 Molekiil Eksikligi ve Tasiyicilik Orani: Bir Koy Taramasi

Ebru Siimen?!, Mehmet Ali Karaselek?, Serkan Kliccuktirk3, Tugce Duran?, Biusra Yiksel®,
Mustafa Genceli®, Ayse Siimeyra Engin!, Muhammed Furkan Erden?!, Tugba Esra
Pekcandanoglu?, Bilal Bostan’, Mahmut Esad Yurtseven’, Nazire Nur Onat’, Stukri Nail
Giiner?, Sevgi Keles?, Ismail Reisli2

INecmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Konya

2Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Bilim Dali, Konya
3Karamanoglu Mehmetbey Universitesi Tip Fakdltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Karaman
4KTO Karatay Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya

*Necmettin Erbakan Universitesi Fen Fakiiltesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik Anabilim Dall,
Konya

®Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali, Konya
’Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakdltesi, Konya

Amag: CD20 eksikligi otozomal cekinik gecis gosteren bir yaygin dedisken immiin yetmezlik
nedeni olup, diinyadaki tek hasta klinigimizde takip edilmektedir. CD20 eksikligi tanil
hastamizin anne ve babasinin hastalik yéninden tasiyici olmasi ve akraba olmalari,
yasadiklari koyde olasi yeni hasta olgular ve taslyici bireyler olabilecegini dlisiindirdi. Bu
kdy taramasi ile hastamizin kdyiinde yasayan bireylerde primer immiin yetmezlik (P1Y)
disindiren klinik bulgularin ve CD20 eksikliginin degerlendiriimesi, tasiyici ailelelere genetik
danismanlik verilmesi amaglandi.

Gereg-Yontem: CD20 molekil eksikligi hastamizin kdylinde yasayan bireylerin bir form ile

PIY uyarici isaretleri ve hasta ile akrabalik iliskisi sorgulandi. Alinan kan érneklerinde CD19
ve CD20 molekdlleri akan hcre o6lger ile degerlendirildi.
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Bulgular: Toplam 56 aileden 44 cocuk (9,6%3,8 yil) ve 101 yetiskin (47,6%x17,7 yil) olmak
Uzere 145 olgudan kan alindi. Hasta birey ile akrabalik orani %39,3 idi. Taramaya katilan
cocuklarin PIY ile iliskili Jeffrey Modell Vakfi (JMF) puanlari yetiskinlerden anlamli derecede
ylksek bulundu (p<0.05). CD20 molekil eksikligi olgusu saptanmadi. Alinan kan
orneklerinden 14’'Gnlin (%9.65) CD19 ve CD20 oranlarn saglikh bireylerle benzer olmasina
karsin, CD20 ortalama floresan yogunlugu (MFI: mean fleuresance intensity) degeri, saglikli
kontrollerin dederlerinin en az %50'si seviyesinde bulundu. Bu bireylerin timi CD20 eksikligi
hastamiz ile akrabaydi.

Cikarimlar: Sonuclarimiz CD20 molekdil eksikligi tastyicihdi arastiriilmasinin akan hicre olger
yontemi kullanildiginda CD20 orani Gzerinden degdil, CD20 MFI dederleri ile yapilmasinin
uygun oldugunu gostermistir. Koy taramasinda hizli, kolay uygulanabilir ve ucuz olan akan
hlcre dlcer yonteminin kullanilmasi, tasiyici olarak belirlenen bireylerin genetik testler ile
dogrulanmasi ve ailelere genetik danisim verilmesinin uygun olacagi kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: akan hiicre élcer, CD20 molekiil eksikligi, immdn yetmezlik, kéy
taramasi
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[Abstract:0181] [SS - 028] .
Primer Immiin Yetmezlik Hastaliklarinda Dermatolojik Bulgular ve Iliskili Genetik
Mutasyonlar

Sikran Aslan Savas, Fatih Colkesen, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, I¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Immunoloji ve
Alerji Hastaliklari Bilim Dali

Giris

Primer immiin yetmezlik (PIY) hastaliklari, dogumsal immin sistem defektlerinden
kaynaklanan ve enfeksiy6z ile non-enfeksiy6z cilt bulgulari ile seyreden heterojen bir
hastalik grubudur. Bu hastaliklarin cilt bulgulari, erken tani ve uygun tedavi agisindan kritik
ipuglari sunmaktadir. Bu calismada, kliniimizde takip edilen P1Y hastalarinda saptanan
dermatolojik bulgularin ve iliskili genetik mutasyonlarin degerlendirilmesi amaglanmistir.
Gereg ve Yontemler

Necmettin Erbakan Universitesi Eriskin immiinoloji polikliniginde 2020-2024 vyillari arasinda
takip edilen toplam 118 PIY hastasinin demografik verileri, dermatopatolojik tanilari, genetik
analiz sonuclari hastane veri bilgi sistemi ve hasta dosyalarindan retrospektif olarak
incelendi.

Bulgular

Calismaya dahil edilen hastalarin yas ortalamasi 34 (19-51) olup, %52.2’si kadin
hastalardan olusuyordu. Hastalarin %20.3'Unde (n=24) en az bir dermatolojik patoloji
mevcuttu. En sik goérilen enfeksiy6z dermatolojik bulgular rekirren verriikéz lezyonlar ve
piyoderma gangrenozum iken, en sik non-enfeksiy6z dermatolojik bulgular atopik dermatit
ve kronik Ulseratif lezyonlar olarak tespit edildi. Dermatolojik bulgulari olan 24 hastanin
%45.8’'inde (n=11) genetik mutasyon pozitif tespit edilmistir. (Tablo-1)

Tartisma ve Sonug

Bu calisma, PIY hastalarinda saptanan dermatolojik bulgularin klinik tabloya énemli katkilar
saglayabilecedini ve genetik analizlerin taniyi desteklemede kritik bir rol oynayabilecegini
gostermektedir. Literatirdeki benzer gcalismalara kiyasla (%27-56) dermatolojik bulgularin
orani disik bulunmus olup, bu durum 6rneklem blyukligld ve hasta popilasyonunun sadece
eriskin gruptan olusmasi ile aciklanabilir.(1),(2),(3),(4),(5) Daha kapsaml ve prospektif
calismalar, dermatolojik bulgularin genetik mutasyonlarla olan iliskisini daha iyi anlamamiza
ve bu bilgiyi klinik uygulamalara entegre etmemize yardimci olabilir.

Anahtar Kelimeler: Dermatolojik bulgu, Genetik mutasyon, immiin yetmezlik

Primer Immiin Yetmezlik Hastalarinin Demografik, Klinik Ozellikleri ve Genetik
Mutasyonlar
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Hasta No

10

11

12

13

14

15

16

17

18

19

20

21

22

23

24

Yas

27(ex)

19

23

49

24

43

25

37

26

35

28

35

35(ex)

47

35

32

25

45

46

51

32

27

29

45

Cinsiyet

Dermatolojik Bulgu

Rekdirren verriikdz lezyonlar

Rekirren verriikdz lezyonlar

Rekilrren verriikdz lezyonlar

Alopesi universalis

Plstller dermatit

Atopik dermatit, Egzema

Atopik dermatit, Egzema

Kronik ulseratif lezyon

Kronik ulseratif lezyon

Alopesi

Piyoderma gangrenozum

Piyoderma gangrenozum

Atopik dermatit

Rekirren herpes enfeksiyonu

Kronik ulseratif lezyon

Kronik urtiker

Rekurren verrikdz lezyonlar

Tinea versicolor

Rekirren Apse ve Albinizm

Kronik Urtiker

Kronik ulseratif lezyon

Rekirren Apse

Atopik dermatit

Plstller dermatit

Imminolojik Tani

SCID

SCID

SCID

CVID

CVID

HIES

HIES

KGH

ALPS

APECED

Pirolidaz eksikligi

Pirolidaz eksikligi

CVID

CVID

CVID

CVID

CVID

CVID

CVID

CVID

Selektif IgA eksikligi

KGH
KGH

HIES

o L ]
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Genetik Mutasyon

DCLRE1C (Artemis)
DCLRE1C (Artemis)

DCLRE1C (Artemis)

NFKB2

LRBA

CARD-9

STK4
NCF-1

FAS Ligand mutasyonu
AIRE

PEPD

PEPD
Yok
Yok

Yok

Yok
Yok
Yok
Yok
Yok
Yok

Yok
Yok

Yok
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[Abstract:0184] [SS - 031]
Eriskin Immunoloji Referans Merkezinde Sekonder Hipogamaglobulinemi
Olgularinin Enfeksiyoz Etkenlere Gore Analizi ve Immunglobulin Replasman
Sonuglan

Eda Aslan?, Ceyda Tunakan Dalgig!, Reyhan Guimusburunt, Zileyha Galata?, Yusuf Ozeke!,
Kasim Okan?, Ragip Fatih Kural!, Meryem Demir?, Fatma Omur Ardeniz’

'Ege Universitesi Tip Fakdltesi, I¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immunoloji Ve Alerji Bilim Dall,
Izmir

2Kartal Dr. Lutfi Kirdar Sehir Hastanesi

Giris:

Sekonder hipogamaglobulinemiler (SHG),primer immun yetmezliklerden 30 kat daha sik
goériulmektedir. SHG'lerin en sik sebepleri;maligniteler ve ilaclardir.Klinikte 6nemli
enfeksiyonlara yatkinlik olusturmasi nedeniyle tedavi edilmeleri gerekebilir.

Yontem:

2020-2024 yillan arasinda Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi
noroloji,romatoloji,dermatoloji kliniginde immunsupresif(IS) tedavi verilerek takip edilen 29
hastanin,demografik ve laboratuvar verileri retrospektif olarak incelendi.Veriler,ylzde
oranlar ve SPSS kullanilarak istatistiksel olarak hesaplandi.

Bulgular:

29 hastanin 7’si erkek,22’si kadindi.Yas ortalamasi 59.55 (£14.40).Primer hastalik
dagihimi;10’'unda (%34.4) norolojik (multiple skleroz,néromyelitis optika,transvers

miyelit, myastenia gravis),5’inde (%17.2) romatolojik (romatoid artrit,juvenil romatoid
artrit,dermatomiyozit),14’inde (%48.2) dermatolojik (pemfigus vulgaris,pemfigus
foliaceus,piyoderma gangrenosum,billoz pemfigoid,subkorneal pustuler dermatoz) olarak
gruplandirildi.19'u (%65.5) primer hastaliklarina eslki eden komorbid hastalida
sahipti.Olgularin Ig ve lenfosit degerleri Tablo1’de gérilmektedir.Hastalarin eriskin
immunolojiye basvuru nedenleri 21’inde asemptomatik hipogammaglobulinemi,4’linde
enfeksiyon,4’iinde hipogammaglobulinemi ve enfeksiy6z patolojilerin birlikteligiydi.Basvuran
hastalarin 8’inde surekli IgRT devam etmek Uzere 17'sinde IgRT uygulandi.IgRT
endikasyonlari;3’linde izole IgG dustkligl,2'sinde enfeksiyon,9'unda hem IgG disukltuga
hem enfeksiyon varligi ve 3 hastada primer hastaliklariydi.17 hastanin 10’'una(%»58.8)
rituksimab+kortikosteroid (KS),3'Une (%17.6) okrelizumab+KS tedavisi sonrasinda IVIG
baslanmistir.Geri kalanina KS ve bunlar harici IS tedaviler verilmistir (Tablo 2).17’sinde
(%58.6) IS tedaviyle enfeksiyon gelismisti;bunlarin %76.6’sinda bakteriyel,%17.6'sinda
viral,%5.8’inde fungal etkenler saptandi.Paraziter enfeksiyon gérilmedi.Enfeksiyonlarin
%41.1 idrar yolu,%35.2'si dermatolojik kékenliydi.IVIG tedavisiyle klinik enfeksiyon oranlari
belirgin regrese oldu.Enfeksiyon gelisen hastalarin higbirine profilaktik antibiyotik
baslanmadi.

Tartisma-Sonug:

Calismamizda monoklonal antikorlar,KS ve IS’lerin laboratuvar ve klinik bulgulara etkilerini
ortaya koyduk.Sekonder hipogammaglobulinemi tablosunda gérilen ve klinik olarak énemli
serum Ig dederleri ile lenfosit subtipleri ve bunlara bagli IVIG tedavisi alma kosullarini ve
olusabilecek enfeksiy6z komplikasyonlarin dnemini vurgulayan ilk eriskin immunoloji
sonuglarini literatire katmis bulunmaktayiz.Bu galisma tlkemizde multidisipliner farkindalik
acisindan 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Enfeksiyon, Immunsupresif Tedavi, Sekonder hipogamaglobulinemi

Tablo-2:Sekonder Hipogamaglobulinemiye Neden Olan Ila¢ Etkenlerinin Analizi
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Rtx{n=13) Stercid (n=25) Okrelizumab(n=7) | Mtx (n=7)
Kadin cinsiyet 10 (%76.9) 18 (%72) 4 (%57.1) 6 (%85.7)
Yas ortalamasi (yil) 58,38 + 15,34 58,36 + 14,66 53,14+ 10,55 59,14+ 15,72
Primer hastalik
Dermatoloji 9 (%69.4) 13 (%652) 0 3(%42.8)
Noroloji 3(%23) 7 (%28) 7 (%100) 1(%14.4)
Romatoloji 1(%7.6) 5(%20) 0 3 (%42.8)
Enfeksiyon cinsi
Cilt 2(%15.3) 5(%20) 0 2 (%28.5)
iye 3(%23) 6 (%24) 3 (%42.8) 1(%14.4)
Usye 2(%15.3) 2 (%8) 0 1(%14.4)
Asye 1(%7.6) 1 (%4) 0 0
Cilt+iye 0 1 (%4) 0 1(%14.4)
1g-RT 11 (%84.6) 16 (%:64) 4 (%57.1) 3(%42.8)
Bagvuru sebebi
Duasuk I1gG seviyesi 51(%38.4) 14 (%56) 6 (%85.7) 3 (%42.8)
Enfeksiyon 1(%7.6) 4 (%16) 0 2 (%28.5)
Her ikisi 7 (%054) 7 (%28) 1(%14.3) 2 (%28.5)
1gG 628(160-750) | 531 (160-750) 447,71 + 66,48 579,14 + 187,08
IgM 56,85+ 32,76 46 (17 -167) 29 (25-167) 42,71+21,95
| IgA 65(11-279) 87(11-280) 80,14 = 29,31 94,71+ 84,79

Rtx:Rituksimab ,Mtx:Metotreksat , iye:idrar Yolu Enfeksiyonu, lg-RT:Immunglobulin Replasman Tedavisi

Usye:Ust Solunum Yolu Enfeksiyonu,Asye:Alt Solunum Yolu Enfeksiyonu
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SHG Tani Yasi (yil)
Kadin Cinsiyet

Etiyolojik Faktor
Noérolojik Hastalik
Dermatolojik Hastalik
Romatolojik Hastalik

Basvuru Nedeni
izole I1gG Dusuklugi
Enfeksyoz Patolojiler
Her Ikisi

Tedavi Oncesi Ig (mg/dL)
IgG
IgA
IgM

Tedavi Sonrasi Ig (mg/dL)
IgG
IgA
IgM

Sekonder Enfeksiyon Cinsi (n=17)
USYE

ASYE

Cilt

GIS

IYE

Cilt+IYE

Sekonder Enfeksiyon Etkeni (n=17)
Bakteri

Virus

Mantar

Parazit

1g-RT Ihtiyaci
Tedavi Sonrasi Lenfosit Duzeyi (n/mm3)

Tedavi Sonrasi Lenfosti Flow Analiizi (%)
CD3+ T (55-83)

CD4+ T (28-57)

CD8+ T ((10-39)

CD19+ B (6-19)

CD16+56+NK (7-31)
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'[ablo-l:ilaca Sekonder Hipogamaglobulinemi (SHG) Tanili Hastalarin Klinik
Ozellikleri (n=29)

59.55 (£14.40)
22 (%75.8)

10 (%34.4)
14 (%48.2)
5 (%17.2)

21 (72.4)
4 (%13.8)
4 (%13.8)

969 (803-2520)
170,04 + 87,71
82,75 + 46,15

531 (160-750)
75 (11 - 280)
44 (17 - 167)

2 (%11.7)
1 (%5.8)
6 (%35.2)
0

7 (%41.1)
1 /%5.8)

13 (%76.6)
3 (%17.6)
1 (%5.8)

0

17 (%58.6)

1710 (610 - 4020)
83,04 + 7,90
50,09 + 11,31

25 (12- 62)

0,25 (0- 12)
13,83 * 8,42
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[Abstract:0192] [SS - 034]
Selektif IgA Hastalarinda Farkl Bir Siniflama: Fenotiplendirme ve Fenotiplerin
Klinik Ozellikleri

Sadan Soyyigit!, Muhsine Ahsen Hocaodlu?, Fikriye Kalkan?, Begim Gorguli Akin?, Betdl
Ozdel Oztiirk?, Makbule Seda Bayrak Durmaz?, Ozge Oztiirk Aktas!

1Ankara Yildirnm Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi ve Ankara Bilkent Sehir Hastanesi,
Immunoloji ve Alerji Hastaliklari Klinigi

2Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Immuinoloji ve Alerji Hastaliklar Klinigi

Giris-Amag: Selektif IgA eksikligi (sIgAE), tesadlfen tani koyulan asemptomatik hastalar ile
tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyon, alerji, otoimmiunite ve ciddi komplikasyonlarla iliskili
farkh klinik fenotiplerle karakterize olabilen heterojen bir hastaliktir.

Gereg-Yontem: Bu calismada, 32 eriskin sIgAE hastasinin demografik, klinik ve fenotipik
ozellikleri etik kurul onay! alindiktan sonra retrospektif olarak dederlendirilmistir..

Bulgular: Hastalarin 22'i (%67.8") kadin,10'u(%?32.2)erkekti.Hastalarin ortalama tani yasi
25.38 yildi. Hastalarin %12.5’inde akraba evliligi 6yklisi ve %9.4'(inde ailede sIgAE 6ykuisi
mevcuttur. Lenfadenopati %15.6, hepatomegali %3.1 oraninda goérilmus, splenomegaliye
rastlanmamistir.

Klinik degerlendirme kapsaminda,hastalarin %28.1’inde enfeksiyon ve alerjik fenotip
birlikteligi gorilmistir. Asemptomatik fenotip %25 ile ikinci sirada yer alirken, izole
enfeksiyon fenotipi %12.5 oraninda saptanmistir. Alerjik fenotip detaylandirildiginda,
hastalarin %12.5’inde alerjik rinit, %6.3'Unde astim ve %3.1'inde Urtiker tespit edilmistir. En
sik gbzlenen alerjik kombinasyon, alerjik rinit ve Urtiker birlikteligidir. Gastrointestinal
sistem(GIS) tutulumu baskin fenotip acisindan hastalarin %90.6sinda belirgin bir bulguya
rastlanmazken, %3.1 oraninda malabsorpsiyon, %3.1 oraninda da nodiler lenfoid hiperplazi
(NLH)saptanmistir.

Otoimmun fenotip kapsaminda hastalarin %87.5’inde herhangi bir otoimmun hastalik
gbdzlenmezken, %3.1'inde tiroidit, %3.1'inde romatoid artrit ve %3.1'inde psoriazis
vakalarina rastlanmistir.

Enfeksiyon baskin fenotip acgisindan hastalarin %50’sinde herhangi bir belirti gérilmemistir.
Ust solunum yolu enfeksiyonlari (USYE), pnémoni, siniizit ve helikobakteri pylori
enfeksiyonlari en sik karsilasilan enfeksiyon tirleridir. Ozellikle USYE ve siniizit
kombinasyonu %6.3 ile dikkat gekmistir.

Tartisma: Bu veriler, sIgAE hastalarinda klinik fenotiplerin gesitlilik gosterdigini ve 6zellikle
enfeksiyon ve alerjik kombinasyonlarin 6ne giktigini gostermektedir. Calismamiz gocuklarin
aksine yetiskinlerde sIgAE’'nin daha cok semptomatik seyrettigini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: sIgAE, fenotip, semptomatik

Selektif IgA Hastalarin Klinik Fenotiplendirmesi

Tablo 2. Selektif [gA Hastalarm Klinik Fenotiplendirmesi

[ FENOTIPLENDIRME [n | Viizde (%) | ['n | Yiizde (%)
| GENEL FENOTIP [ [ | OTOIMMUN FENOTIP [
| Asemptomatik [ 8 [ 250 | Otoimmin tutulumu otmayan hastalar | 28 875
L Enfcksiyon 000000 4 | 125 | Tiroidit = Bk il
| Otoimmiinite 2 63 | Romatoid Atrit (RA) | 7
[ Alerji 6 188 | Pstiriazis 1 < .
Enfeksiyon + Alerji _ o 81| ENFEKSIVON FENOTIP _ i ] i
on + GIS tutulumu _ i 5 v 16 50.0
on+Otoimmiinite | 1 | 31 1 3
K FENOTIP ‘ 2 6.3
\l _QIL Rinit - 4 i |
“Astim 2 [ 1 3.1
Urtiker 1 [ 1 31
Bc«ln /\I v]lsl i | 1 3.1
1 1 il
: i 1 X}
1 1 3.1
| Art Alerjisi [l | 3.1
| Atopik Dermatit + Besin Alerjisi = | — 1 30
Urtiker Vll.}., Alerjisi = U + Sinilzit 2 63
i ‘[ 3.1 | L\H + Siniizit + Perikardit 1 3.1
%9 | 906
L | 31|
'ungnslu (Vl H) P I T 3 !7_17_'7 T e e
rON em ,RA:romato z .I \)I iist sohawom yolu .-n,".-L yonuIVE idra r yol !* iyomu, NHLnodiler wl‘m.‘ hiperplazi
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[Abstract:0193] [SS - 035]

Eriskin Yaygin degisken immiin yetmezlik hastalarinda T hiicre alt gruplarinin
analizi: Naif CD4+T hiicre diisiikliigii enfeksiyon disi komplikasyonlari 6ngorebilir
mi?

Zeynep Kiling!, Ilkim Deniz Toprak?, Pelin Korkmaz!, Bircan Erden?, Merve Hérmet igde!,
Nevzat Kahveci!, Sule Celik!, Metin Yusuf Gelmez?, Suzan Cinar?, Ginnur Deniz?, Osman
Ozan Yedgit!, Derya Unal!, Semra Demir!, Asli Akkor!

{stanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, i¢ hastaliklari Ana Bilim Dali, Immiinoloji ve
Alerji Bilim Dali

2[stanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi,Deneysel Tip Arastirma Enstitlisti, Immuinoloji
Anabilim Dall

Giris/Amag: CVID hastalarinda enfeksiyon disi klinik tablolar prognozu belirgin
etkilemektedir. Amacimiz, eriskin CVID hastalarinda T hlcre alt gruplarinin enfeksiyon disi
komplikasyonlarin gelisimi Gzerine etkisini arastirmaktir.

Yontem: Calismaya CVID tanisi olan 31 (E:K=12 /19) hasta dahil edildi. Hastalarin
demografik, klinik ve laboratuvar verileri degerlendirildi. Periferik kandan akan hicre dlger
ile belirlenen T alt gruplarinin CVID hastalarinin fenotipik 6zelliklerine gore karsilastirmali
analizleri yapild.

Bulgular: Hastalarin yasi medyan 44 (IQR:30-50) ve tanida gecikme stliresi medyan 3
(IQR:2-13) yildi. 28 hastanin enfeksiyon disi en az bir komplikasyonu mevcuttu. En sik
lenfoproliferasyon (n=20), gastrointestinal tutulum (n=13) ve otoimminite (n=10) idi. Sekiz
hastada bronsektazi gelismisti. On hastada ise sadece enfeksiyon disi bulgular vardi. Bu
hastalarda CD8+T hiicre sayisi, enfeksiyon vediger komlikasyonlari birlikte olan CVID'lilere
gbre daha dusukta (p;0,022). Lenfadenopati, lenfoproliferasyonu ve GIS tutulumu olan
hastalarda CD45RA+CCR7+ (naif CD4+T hucre) mutlak sayisi daha diustk bulundu (sirasiyla
p = 0.019, p= 0.003, p =0.012).

Lenfoproliferasyon grubunda (n=20)naif CD4+T hicre azalmasina ek olarak CD4+ T hiicre
yuzdesi ve CD4+CD45RA-CCR7- T hicre sayisi daha dusukti(p = 0.001, p = 0.004).
Bronsektazisi olan 8 hastada, bronsektazisi olmayan gruba gére CD8+CD45RA+CCR7+ T
hlicre sayisi daha disikken(p=0.019), CD8+CD45RA-CCR7- T hicre mutlak sayisi daha
yuksekti(p=0.019).

Otoimmunitesi olan (n:10) hastalarda CD4+CD45RA-CCR7+ T hiicre sayisi anlamli olarak
daha yuksek bulundu (p=0.014).

Sonug: Calismamiz, eriskin CVID hastalarinda T hicre alt grup seviyelerinin komplikasyonlar
ile 6zellikle de naif CD4+ T hiicre disikliginin enfeksiyon disi komplikasyonlarin 6zellikle
lenfoproliferasyon ve GI tutulum ile iligkili olabilecegini gosterdi. Ancak, bu sonucun
prospektif cok merkezli genis hasta sayisi iceren calismalar ile dogrulanmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: CVID, Immiin Yetmezlik, Lenfoproliferasyon, Otoimminite, T hiicre

258



Klinik
@ immiinoloji

(ongrest
[Abstract:0197] [SS - 037]

Mikobakteriyel hastaliga mendel duyarlihk (MSMD): 16 olgunun klinik ve genetik
ozellikleri

Sevde Demirsbz?, Erhan Bahadir!, Bahri Can Duran?, Figen Dogu?, Caner Aytekin!, Jean
Laurent Casanova3, Aydan Ikinciogullari2

!Dr. Sami Ulus Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastaliklari, Cocuk
Immunoloji-Allerji B6limi, Ankara

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

3St Giles Laboratory of Human Genetics of Infectious Diseases, Rockefeller Branch,
Rockefeller University, New York, NY, USA

Giris:

Mikobakteriyel hastaliga Mendel duyarlihk (MSMD) BCG, zayif viriilan mikobakteriler, M.
tuberculosis, salmonella, kandida veya leishmania enfeksiyonlariyla karakterize bir
sendromdur. En sik IL12RB1 (%41) ve IFNGR1 (%20) gen mutasyonlari gérilir. Burada
MSMD tanili hastalarin klinik ve genetik bulgularini dederlendirmesi amaglanmistir.

Materyal-Metod:
2004-2024 yillarn arasinda tani alan 16 hastanin klinik ve genetik bulgular retrospektif
olarak incelenmistir.

Bulgular:

Hastalarin %?75’i erkek, %?25’i kiz idi. Semptom baslama ortanca yasi 1 yil (0.3-35), tani
ortanca yasi 4.25 yil (0.6-45), tanida gegen sire 1 yil (0.1-16) idi. Hastalarin tamaminda
ebeveyn akrabaligi vardi. Hastalarin 10'da (%62.5) BCG-enfeksiyonu, 6'da (%37.5) oral-
kandidiyazis, 4’de (%25) salmonella enfeksiyonu, 3'de (%18.75) tekrarlayan visceral
leishmaniasis, 2'de (%12.5) M.tuberculosise bagli akciger tiberkllozu vardi. Hastalarin
10’da (%62.5) sol aksiller lenfadenopati, 2’de (%12.5) mediastinal lenfadenopati, bir
(%6.25) hastada servikal, bir (%6.25) hastada inguinal lenfadenopati vardi. iki (%12.5)
hastada intraabdominal, bir (%6.25) hastada dalak apsesi saptandi. Bes (%31.25) hasta
kaybedildi. Sekiz (%50) hastada homozigot IL12RB1, 3 (%18.75) hastada homozigot
IL12RB2, 3 (%18.75) hastada heterozigot IRF8, bir (%6.25) hastada homozigot SPPL2A ve
bir (%6.25) hastada homozigot PDCD1 (%6.25) mutasyonlar goésterildi. Oral-kandidiyazis
ve salmonella enfeksiyonu olan hastalarin tamaminda IL12RB1 mutasyonu vardi. BCG
enfeksiyonu (sol aksiller lenfadenopati) olan 10 olgunun 8’de IL12RB1, birinde IL12RB2 ve
birinde SPPL2A mutasyonu saptandi. IRF8 mutasyonu tasiyan ayni aileden (¢ olgunun
hepsinde tekrarlayan leishmaniasis vardi. IL12RB2 mutasyonu tasiyan ayni aileden (g
olgunun birisi asemptomatik idi.

Tartisma-Sonug:

MSMD, genis bir klinik spektrumla seyredebilir ve farkl genetik mutasyonlarla ortaya cgikar.
BCG veya atipik mikobakteriyel enfeksiyonlar ile tekrarlayan oral monilyazis, Salmonella ve
leishmania enfeksiyonlarinda MSMD dusutnulmelidir.

Anahtar Kelimeler: IL12RB1, IL12RB2, kandidiyazis, mikobakteriyel hastaliga mendel
duyarhhk, salmonella
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Bruton agamaglobulinemisi olan hastalarda monosit alt gruplarinin
degerlendirilmesi

Hasibe Artag!, Ayca Ceylan?, ilknur Kiilhas Celik!, Figen Celebi Celik?, Yasin Karali?, Zeynep
Meric*, Demet Tekcan!, Mehmet Geyik>, Selcen Bozkurt®, Saliha Esenboda’, Zehra Sule
Haskologlu8, Esra Ozek Yiicel*, Nesrin Giilez2, Neslihan Edeer Karaca®, Sevgi Bili¢ Eltan®,
Sakru Nail Guner?®, Cigdem Aydodmus'®, Mehmet Halil Celiksoy!®, Esra Karabiber®, Ferah
Genel?, Esin Figen Dogu?, Elif Karakog Aydiner®, Deniz Nazire Cagdas Ayvaz’, Glizide Aksu®,
Ayca Kiykim*, Sara Sebnem Kili¢ Giiltekin3, Sevgi Keles®, Kamile Aydan Ikinciogullari®, ismail
Reisli®

1Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Imminoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya

2Saghk Bilimleri Universitesi, Dr. Behcet Uz Cocuk Hastaliklar ve Cerrahisi Egitim Arastirma
Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, izmir

3Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiuinoloji ve Alerji Bilim Dali, Bursa

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

SEge Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Izmir

SMarmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immuinoloji ve Alerji Bilim Dali, Istanbul
’Hacettepe Universitesi, Ihsan Do§ramaci Cocuk Hastanesi, Cocuk Immiinoloji ve Alerji Bilim
Dali, Ankara

8Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immdinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

9Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immdinoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya
105aglik Bilimleri Universitesi, Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Immiinoloji
ve Alerji Bilim Dali, istanbul

Giris: Bruton Tirozin Kinaz (BTK), dncelikle B hlicre gelisiminde kritik rol oynayan bir enzim
olarak bilinsede, dogal immiin sistem hiicrelerindede ekprese edilmektedir.BTK'In
eksikliginde bu hicrelerin nasil etkilendigini gésteren kisith sayida calisma vardir.Monositler
dogal immun sistemin temel hilicrelerinden olup blytume faktérleri ile antijenlere maruz
kaldiklarinda farkli fenotip ve fonksiyonel 6zellikler kazanirlar.X’e bagli agammaglobulinemi
(XLA) hastalarinda monosit farklilasmasini ve plastisitesini degerlendirdik.

Yontem: Calismaya, XLA tanisi almis 59 hasta ve 37 saglikli birey kontrol grubu olarak dahil
edildi. XLA hastalarinin demografik ve klinik 6zellikleri kaydedildi. Akim sitometrisi ile CD14
ve CD16 ekspresyonlarina gore belirlenen i¢ monosit alt grubu; Klasik(CL) monositler
(CD14++CD16-), intermediate(INT) monositler (CD14++CD16+) ve non-klasik(NC)
monositler (CD14+CD16++) analiz edildi. Monosit plastisitesi CL/INT monosit orani olarak
belirlendi.

Bulgular: Calismaya, ortalama yaslarn 10.4£4.8 yil (0.52-17.2)olan 38 cocuk ve 25%6.1 yil
(18.5-37.7)olan 21 yetigkin XLA hastasi alindi. Yetiskin XLA hastalarinda toplam monosit ve
CL monosit ylzdesi azalirken (p=0.04), NC ve INT monosit ylizdesi artmisti (p=0.01,
p=0.049). HLA-DR MFI; cocuk ve yetiskin hastalarda monositlerde kontrol grubuna kiyasla
ylksek bulundu(p<0.05). Cocuk hastalarda yalnizca INT monosit ylzdesi ylksekti
(p=0.01).Monosit plastisitesi cocuk ve yetiskinlerde anlamli olarak kontrolden
farkliydi(p=0.01).Hastalarin 17’sinde bronsektazi vardi.Klinik bulgular ve monosit alt gruplar
arasinda anlamh bir fark saptanmadi.

Sonug: BTK ilk olarak edinsel immunitenin gelisimi ve isleyisinde B hlicre reseptor
sinyalizasyonunun kritik bir araci olarak kesfedilmistir. XLA hastalarinda aktive periferik
monositler ve HLA-DR ekspresyonundaki artis, edinsel bagisikhktaki bir kusurun, dogal
bagisiklik sisteminde bir artisla kompanse edilebilecegini géstermektedir. Monosit
plastisitesindeki dedisim; primer immin yetmezliklerde sadece etkilenen yolagin degil farkl
yolaklarinda etkilenebilecegi; bu parametrenin tani, tedavi ve izlemde kullanilabilecegini
disindurmustdr.

Anahtar Kelimeler: Bruton tirozin kinaz, X'e bagli agamaglobulinemi, monosit alt gruplari
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Hipomorfik DCLRE1C Varyantinin In Silico Analizi: Artemis Proteininin Yapisal
Kararsizhgi ve Klinik Etkileri

Serkan Kiccuktlirk!, Ali Sahin?, Tugce Duran3, Mehmet Ali Karaselek*, Stikrt Nail Glner?,
Sevgi Keles*, Ismail Reisli*

IKaramanoglu Mehmetbey Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji Anabilim Dali, Karaman
2Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Konya

3KTO Karatay Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya

“Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Alerji ve Immiinoloji Anabilim Dall,
Konya

DCLRE1C geni tarafindan kodlanan Artemis proteini V(D)J rekombinasyonu ile homolog
olmayan ug birlesmesi (NHEJ) DNA onarim yolaklarinda kritik bir rol oynayan bir enzimdir. In
silico analiz, genetik varyantlarin potansiyel patojenitesini degerlendirmek igin degerli bir
arag olup in silico analizler sonucu hastalarda olasi durumlari tahmin etmede yardimci
olabilmektedir. Bu calismada, literatlirde tanimlanmis hipomorfik DCLRE1C varyantlarinin
klinik ve laboratuvar bulgulari ile in silico analizler araciligiyla iliskilendirilmesi amacglandi.
Calisma literatirde tanimlanmis 16 hipomorfik DCLRE1C varyanti dahil edilerek
gerceklestirildi. Genetik varyantlarin potansiyel patojenite skorlari (CADD), olusan patojenik
proteinlerin stabilizasyon dereceleri (AlphaFold), variant bdlgelerinin korunmusluk seviyeleri
(MSA) gibi in slico analizler biyoinformatik araglar kullanilarak gergeklestirildi. Analiz
sonucunda her bir varyantida CAAD skorlari ve 6zellikle protein stabilizasyon derecelerinde
onemli degisiklikler saptandi. Stabilizasyon derecelerindeki degisiklik de klinik ve laboratuvar
bulgularyla énemli élgude iliskiliydi. Calismamiz, ilk kez hipomorfik DCLRE1C varyantlarinin
Artemis proteininin yapisal kararsizligina neden olarak fonksiyonunu etkileyebilecegini
gostermektedir. DCLRE1C gen varyanti 6zelinde gerceklestirilen bu galisma diger gen
varyantlari icinde uygulanabilecedi, hastalik fenotipini agiklamada faydali olabilecegi
kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: Artemis, CADD Score, Combined immune deficiency, DCLRE1C
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Agir Konjenital Notropenili Hastalarda Kemik Mineral Yogunlugunun
Degerlendirilmesi: Tiirkiye'den bes merkezin deneyimi

Yasin Karah!, Deniz Cagdas Ayvaz?, Deniz Yilmaz Karapinar3, Ayse Metin?, Elif Karakog
Aydiners, Hillya Kése!, Canan Caka?, Nihal Karadas?, Kezban ipek Demir*, Ahmet O§uzhan
Ozen®, Yasemin Denkboy Ongen®, Sara Sebnem Kili¢t

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk
Immiinoloji Bilim Dali, Bursa

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, Cocuk Saghdi ve
Hastaliklari Anabilim Dali, Imminoloji Bilim Dali,Ankara

3Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Gocuk Hematoloji
Bilim Dali,, Izmir

4Saghk Bilimleri Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Immiinoloji Bilim Dali, Ankara
SMarmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk
Immiinoloji Bilim Dali, Istanbul

®Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk
Endokrinoloji Bilim Dali, Bursa

Amac: Bu calismanin amaci adir konjenital nétropenili hastalarda kemik metabolizmasini
biyokimyasal ve kemik mineral yogunlugu olgimleri ile degerlendirmektir.

Yontem: Bes Gglincli basamak immiinoloji merkezinde agir konjenital nétropeni tanisi ile
takipli ve kemik metabolizmasi dederlendirilen toplam 72 hasta calismaya dahil edildi.
Demografik, klinik, laboratuvar ve dual-enerji x-ray absorpsiyometri (DXA) ile dlgtlen kemik
mineral yogunlugu (KMY) bulgular retrospektif olarak analiz edildi.

Sonuglar: Calismaya 38'i (%52,8) kadin ve 34'( (%47,2) erkek olmak Uzere toplam 72
hasta dahil edildi. Hastalarin ortanca yasi 220,5 (39-450) ay, tani yasi 18,5 (1-228) ay ve
takip slresi 132 (2-324) aydi. Akraba evliligi 55 (76,4) hastada mevcuttu. Disik mineral
yogunlugu olan hastalarin DXA'da ortalama KMY skoru 0.65 + 0.18 ve Z skoru -2.85 + 0.92
idi. DXA ile degerlendirilen hastalarin 28'inde (%39.9) diusik kemik mineral yogunlugu
saptandi (Tablo 1). Bu hastalarin 17'sinde (%60,7) osteoporoz tespit edildi. En sik gérilen
genetik mutasyonlar 44 (%61,1) hastada HAX1 ve 14 (%19,4) hastada ELANE gen
mutasyonlariydi. HAX1 ve ELANE gen mutasyonlarinin kemik mineral yogunlugu Gzerindeki
etkisi agisindan anlaml bir fark gézlenmedi (p=0,910).Bu durum her iki gruptaki hasta
sayisinin esit olmamasindan kaynaklaniyor olabilir. 68 (%94,45) hasta grantlosit koloni
uyarici faktdér (G-CSF) tedavisi aldi. G-CSF dozu ve tedavi stresinin kemik mineral
yogunluguna etkisinde istatistiksel olarak anlaml bir fark bulunmadi (p=0,512, p=0,345).
Hastalarin 11’inde D vitamini, 4’linde kalsiyum, 1‘inde kalsitonin ve 1’inde alendronat
tedavileri kullanildi.

Tartisma: Calismamizdaki bulgular, ciddi konjenital nétropenisi olan hastalarin ylksek
oranda kemik mineral kaybina sahip oldugunu gostermektedir. Hastaligin patofizyolojik
Ozellikleri ve rekombinant G-CSF tedavisinin artmis kemik mineral kaybi Uzerindeki etkisi
hala tartismaldir.

Anahtar Kelimeler: AJir Konjenital Nétropeni, DXA, Kemik Mineral Yogunlugu

Tablo 1: DXA kemik mineral yogunluguna gore hastalarin demografik, klinik ve
laboratuvar parametreleri
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Normal MY Dizak B0 2
(n=44) {=~28)
Cmsiyet (n) (%)
Kadm 21 (553) 17(484.7) 0282
Erkek 23 (67.6) 11(324)
Vag (ay) , eetalama + d sismn 19802+ 1032 233,36 =99.05 0133
Y25 Gruba 2y (2) (%)
0-120 10(139) 5(69)
120.1.216 16222) 5(69) 0.130
=216 18 (25) 1829
Tams vasm (ay), ortanca (uo-maks) 13 (1-228) 25.5(2.5-198) 0373
Hastakik takop siieest (a0) ortalasns + sdd sanu. 12352+ 8769 140 14266 51 0394
Ganotik mutasyon (n) (2¢)
"o 29 (40.3) 15¢20.8) A
ELANE 9(12.5) 5(69)
Digax
G6PC3 1(1.4) 2(2%)
Ghkojen Depo Tip 1 B 0@ I{D
JAGN1 2023) 0@
CSPIR 1(1.4) o N/A
COHEN 0 a4
Mutasyon yok 202.8) 228
Alaaba svidifi = (%) @Y 21290 0.825
G-CSF dozlan (mikrogras kg 'zin) ortanca (min-0aki) 5Q35-12) 5(2-10) 0312
G-CSF tedani saresi (3y) octalama £ i onns 111.71£8521 130.25271.13 0345
VKI (kz'm2) ortanca (manmaks) 1959 (11.843) 1§36 (15.3-39.9) 0.602
KMY (z cm’) ortalama + =g sanma, 0.81£0.30 0652018 0.016
Z-skory, ortalams = sud sapss. 02136 285092 <0 00}
Muthak phirpfil sayza (heera'mm3) ortanea (rodp-0aks) 867 (20.4240) 585 (0-6110) 0.058
Ure (12,8-42,8 mg/dl) ortalama = 2d qomag 19993 54 18342797 0430
Kreatin (0.3-1 mgz/dl ) (serum) ortalama + wdsanma 0.5040.18 0.5040.16 0.892
AST (5-33UL) eetaluma = sl sapns 20 681736 2295z19.M 0496
ALT (8-55 UL) ortalama + gtd santng. 17.92+6 £1 18.18=13.04 0925
Kalsiyum (8,5.10,2 map/dl) ortalamaa = 303 s3mm3. 8562044 9.74£ 051 0.124
Fosfoe (2,3-4,7 mp/dl) ortalama £ s2d sanos. 4264 119 4074£083 0492
Magnerywm (1,7-2,2 mg db) ortanca (mucmaks) 1551447 20624 070
Alkaliz foaataz (30-150 wl) ortanca (mig-maks) 117 (37-391) 131 (58-408) 0523
25 hidroksivitanun D (= 20 ng ml) oranca (2ig-maks) 215 (3.43.74) 15 (5.2.39.5) 0.107
Parataond komoonu (1-67 pg'mi) ortanca (ooumamaks) 326 (12-218) 28.76 (6-145) 0.786

MY Kenuk maomenal yoguniugu, VEI Vocut Kitle Indeksi. Moy sommaymmn, Mays makeaewm

AST: Aspactad Acymotraosferas, ALT: Alssin Anusctesiez
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Erigkin CTLA-4 Haplo Yetmezligi ve LRBA Eksikligi Olgularinin Klinik Seyrinde
Goriilen Enfeksiyonlarin Spektrumu: Abatacept Kullanimi Nasil Izlenmeli?

Zileyha Galata!, Ceyda Tunakan Dalgic!, Eda Aslan!, Reyhan Gimiisburun?, Yusuf Ozeke!?,
Kasim Okan!, Onurcan Yildinm?, Ragip Fatih Kural!, Meryem Demir?, Gilhan Bogatekin3,
Meltem Tasbakan*, Omir Ardeniz?

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Ic Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali,
Izmir

2Kartal Dr. Litfi Kirdar Sehir Hastanesi, Istanbul

3izmir Demokrasi Universitesi Buca Seyfi Demirsoy Egitim ve Arastirma Hastanesi, izmir
“Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Enfeksiyon Hastaliklari Ana Bilim Dali, Izmir

Giris

CTLA-4 Haplo Yetmezligi ve LRBA eksikligi, hipogamaglobulinemi, otoimmiinite,
enfeksiyonlara yatkinlik ve lenfoproliferasyon ile karakterize immin disregtlasyonun 6n
planda oldugu immiun sistemin dogustan defektleridir (IEI). Eriskin immUn yetmezlik
kliniginde takipli olgularimizin klinik, immunolojik ve genis spektruma sahip enfeksiyonlarini
degerlendirmeyi amagladik.

Metod

Ilgili mutasyon tanimlandidi tarihten itibaren, klinigimizde takip edilen 7 CTLA-4 Haplo
Yetmezligi ve LRBA eksikligi tanili olgunun dosyalari gegcmise ydnelik incelenerek,
demografik, klinik verileri ile immunolojik, genetik sonuglari, izlemde gegirdikleri
enfeksiyonlar kaydedildi.

Bulgular

Olgularin 5'i kadin, 2'si erkekti; yas ortalamasi 38.14 + (13,86) idi. 5 hasta otoimmunite
(alopesi totalis, enteropati, Tip 1 DM), 2 hasta enfeksiy6z nedenlerle bagvurmustu. 6
hastada otoimmunite (alopesi totalis, Tip 1 DM, ITP, sakroileit, OIHA, CLE, trakionisi), yine 6
hastada lenfoproliferasyon vardi. 4 hastada pulmoner nodil, 1 hastada bronsektazi, 1
hastada plevral efiizyon, 1 hastada pulmoner fibrozis ve organize pnémoni mevcuttu. GIS
tutulumu olan 5 hastadan 4’Unde enteropati gorildi. SSS tutulumu olan bir hasta 34
yasinda exitus olmustu. 2 hastada homozigot LRBA mutasyonu, digerlerinde CTLA-4 haplo
eksikligi saptanmisti. Tedavide 6 hastaya IVIG ve abatacept baslanmisti. Abatacept alan
hastalardan 1 tanesinde lenfoma slphesi, 1 tanesinde gebelik, 1 tanesinde EBV, CMV
viremisi, 1 tanesinde spondilodiskit ve paravertebral abse gelismesi nedeniyle kesildi. 2
hasta kullanmaya devam ediyordu (Tablo 1,2).

Sonug ve Tartisma

CTLA-4 ve LRBA eksikliginde tedavide immunsipresifler, biyolojik ajanlar ve hematopoetik
kok hicre nakli yer almakta; ancak bu yaklasimlarin etkinligi, hastaligin klinik seyri ve
hastadan hastaya degiskenlik gostermektedir. Abatacept alan hastalarimizda bizim
g6zlemimiz, IVIG tedavisi altinda, IgG dederleri 1000 lzerinde tutulmasina ragmen
enfeksiyon riskinin arttigi seklindeydi.

Anahtar Kelimeler: CTLA-4, LRBA, abatacept

Tablo 1.CTLA-4 haplo yetmezligi ve LRBA eksikligi ile takip edilen hastalarin
laboratuvar o6zellikleri
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Tablo 2. CTLA-4 haplo yetmezligi ve LRBA eksikligi ile takip edilen hastalarin genel

ozellikleri

Hasta No 1
Cinsiyet E
Yas 32
Semptom Yasi 10
Tani Yasi 15
Basvuru Nedeni AT

Tip 1 DM, ITP, Si
Artrit, AU,
Trachionichia

Otoimmunite

Lenfoproliferasyon LAP, HSM
Akciger MA, PN
Gis GIS(EP)
SSS -
Enfeksiyon Pnémoni, sinuzit
CTLA4
€.495_496delGAi
nsAT p.
Trp165_Ilel66del
Genetik insTerPhe
IVIG
Abatacept
Tedavi

PLT degerleri,
artrit yanith, DM
ve alopesi
yanitsiz

Abatacept Yaniti

59
40
52

AT

AT

Yok

GIS(EP)

Yok
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HSM: Hepatosplenomegali, EP: Enteropati, MA: Mozaik atentasyon, PN: Pulmoner nodlil,

BE: Bronsektazi, PF: Pulmoner fibrozis, OP: Organize pnémoni, PE:Plevral eftizyon, CLE:
Colyak benzeri enteropati, NRH: Noddler rejeneratif hiperplazi, NLH: Noddler lenfoid
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Yaygin Degisken Immiin Yetmezlik hastalarinda immiin disregiilasyon varhig: ve
enfeksiyon sikligi arasindaki iliskinin arastirilmasi

Ummiigllsim Yilmaz Ergln, Fatih Colkesen, Sevket Arslan _
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakdltesi, I¢ Hastaliklari Ana Bilim Dali, Immunoloji ve
Alerji Bilim Dali, Konya

Giris:

Yaygin degisken immin yetmezlik (CVID), eriskinlerde en sik gorilen semptomatik primer
immuan yetmezlik olup, hipogamaglobulinemi ile karakterizedir. CVID’de enfeksiyonlarin yani
sira, otoimmunite, grantlomatoz hastaliklar ve lenfoproliferatif bozukluklar gibi immun
disregulasyon belirtileri gézlemlenebilir 1,2. Bu ¢alismanin amaci, CVID hastalarinda immiun
disregilasyon varliginin enfeksiyon sikhgi Gzerine etkisinin arastirilmasidir.

Yontem:

Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi Eriskin immunoloji polikliniginde takipli 78
CVID hastasi 6n plandaki klinik bulgularina goére rekirren enfeksiyonlari olanlar ve immiun
disregilasyon bulgulari dominant olanlar olarak iki gruba ayrildi. Gruplar; semptom
baslangig yasi, tani yasi, tani gecikme siresi, enfeksiyon sikligi ve immdiinolojik parametreler
acgisindan karsilastirildi.

Bulgular:

Hastalarin median yas dederleri 38 (26-49) idi ve %48.7’si (n=38) kadindi.Immiin
disregilasyon klinigi ile basvuran hastalarda yillik gecirilen enfeksiyon median degeri 0 (0-
6), enfeksiyon klinigi baskin grupta ise 5 (2-12) idi ve immun disregllasyon klinigi baskin
grupta anlamli sekilde ¢ok daha dlusuktli (p=0.001).Ayrica, immun disregilasyon grubunda
semptomlarin baslangig yasi daha ileri, tanida gecikme slresi daha uzun olarak
bulunmustur.(sirasiyla p=0.037, p=0.001) (Tablo-1).

Tartisma ve Sonug:

Calismamizda, immin disregtilasyon klinigi ile basvuran hastalarda enfeksiyon sikliginin,
anlamli derecede dislik oldugu saptanmistir.Ayrica immiin disregilasyon klinigi ile basvuran
hastalarin tanida gecikme siresinin daha uzun oldugu bulunmustur. CVID hastalari ve diger
primer immun yetmezlik tablolarinda klasik basvuru sekli olan rekirren enfeksiyonlar disinda
imm{n disregtilasyon klinigi ile basvuran hastalarin tanisinda zorluklar yasanmaktadir.
Immun disregiilasyon klinidi ile bagvuran primer immin yetmezlik hastalarinda rekiirren
enfeksiyonlarin az olmasi veya hig olmamasi tani koymada gecikmelere neden olmaktadir.
Bu hasta grubunda konservatif tedavilere yanitsiz immin disregtilasyon klinigi varhdinda
primer immun yetmezlik tanisinin da akilda bulundurulmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Yaygin Immiin Yetmezlik, Immiindisregilasyon, Rekiirrent enfeksiyon
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Tablo-1 Rekiirren Enfeksiyonlar ve Immiin Disregiilasyon Gruplarinin Demografik
ve Klinik Verilerinin Karsilastirilmasi

Cinsiyet
K n(%)/E n(%)

Yas (yil)
Median(%25-%75)
Semptom yasi (yil)
Median(%25-%75)

Tani yasi
Median(%25-%75)
Tanida gecikme (yil)
Median(%25-%75)

Enfeksiyon sikhdi (n/yil)
(min-max)

IgG (mg/dL)
Median(%25-%75)
IgM (mg/dL)
Median(%25-%75)
IgA (mg/dL)
Median(%25-%75)
IgE (mg/dL)
Median(%25-%75
CD19+ B hiicreler (%)
Median(%25-%75)
CD19+CD27+IgD - SMBH (%)
Median(%25-%75)
CD3+ T hicreler (%)
Mean (£ standart sapma)
CD3+ CD4+ T hiicreler (%)
Mean (£ standart sapma)
CD3+CD8+ T hiicreler (%)
Mean (£ standart sapma)

CD3+ CD4+ T hucreler / CD3+CD8+
T hicreler

Median(%25-%75))
CD16+/CD56+ NK hicreler (%)
Median(%25-%75)

Reklirret
enfeksiyonlat

n=47

25 (65.8)/22 (55)

39 (30-47)

15 (6-30)

28 (16-43)

9 (5-19)

5 (2-12)

2.7(1.4-4.9)

0.26(0.16-0.51)

0.24(0.06-0.50)

15.07(5-18.5)

7(4.3-11)

5(0.7-14)

77.22+9.98

34.65+14.42

38.85+15.46

0.89(0.53-1.81)

8(4-14)

Immin
Disregtilasyon
n=31

13(34.2) /18
(45)

37(27-48)

23.35 (12-33)

30(20-39)

15 (6-22)

0(0-6)

4.2 (1.6-5.5)

0.32(0.18-
0.60)

0.26(0.23-
0.80)

15.07(5-18.4)

2.9(1-6)

1.6(0.60-4.10)

75.48+ 19.23

22.24+14.59

49.12+20.11

0.40(0.25-
0.62)

6(2.3-13)

0.333

0.621

0.037

0.748

0.001

0.001

0.202

0.371

0.036

0.174

0.002

0.023

0.464

0.001

0.019

0.001

0.171
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[Abstract:0242] [SS - 054]
Primer Immiin Yetmezliklerde Maligniteler: Tek Merkez Deneyimi

Erhan Bahadir!, Bahri Can Duran?!, Sevde Demirsdz!, Giirses Sahin?, Serap Ozmen?, Caner
Aytekin?

'Dr. Sami Ulus Cocuk Sagligi ve Hastaliklari EGitim ve Arastirma Hastaliklari, Cocuk
Immunoloji-Allerji Bolimu, Ankara

2Dr. Sami Ulus Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastaliklari, Cocuk
Hematoloji-Onkoloji BolimU, Ankara

Giris:

Primer immiin yetmezliklerde (P1Y) enfeksiyonlara yatkinlik yani sira malignite gelisme riski
de artmistir. Maligniteler daha agresif seyredebilir ve 6zellikle radyasyon ve
radyomimetik/alkilleyici ilaglara karsi asiri duyarhlik nedeniyle ataksi-telenjiektazide
malignitelerin tedavisi giiclesebilir. Bu calismada PiY’de malignite prevalansi, malignite
tipleri, altta yatan yetmezliklerin dagilimi ve prognozun degerlendiriimesi amaglanmistir.

Materyal-Metod: _
Bu galismaya 2006-2024 yillari arasinda malignite gelisen 23 PIY hastasi alinmistir.
Hastalarin demografik, klinik ve prognoz 6zellikleri agisindan degerlendirilmistir.

Bulgular:

Hastalarin erkek/kiz orani 1.3 (13/10), ortanca PIY tani yasi 5.5 yil (dadilim:1.5-17.5),
malignite tani ortanca yasi 10 yil (dagihim:3-23), PIY tanisindan sonra malignite gelisim
ortanca siiresi 2 yil (dagihm:0-15.5) idi. Calisma siiresince toplam 2,595 PIY hastasi
degerlendirilmis ve malignite prevalansi %0.9 (23/2,595) olarak saptanmistir. Malignite
gelisen hastalar arasinda en sik gérilen PIY ataksi-telenjiektazi (n=14, %60.9) olup, bu
hastalarin 8'de (%57) non-Hodgkin lenfomma (NHL) gelismistir. En sik gbértlen malignite NHL
olup 10 hastada (%43.5) saptanmistir. Bunu sirasiyla Hodgkin lenfoma (HL) (n=6, %26),
akut lenfoblastik 16semi (n=2, %8.7) ve bir hastada glioblastoma multiforme ve anal
adenokarsinom birlikteligi, birer hastada papiller tiroid kanseri, mide kanseri, intestinal
sarkom ve intestinal plazmasitom izlemistir. Lenfoid maligniteler en sik malignitedir (n=19,
%82.6) ve ataksi-telenjiektazide en sik gérilen malignite tariadir (n=12, %85.6). Tim
hastalarin 7'de (%30.4) remisyon saglanmistir, 15 hasta (%65.2) hayatini kaybetmistir. Bir
hasta (%4.4) halen kemoterapi gérmektedir.

Tartisma-Sonug:

PIY'de lenfoid maligniteler en sik gérilen malignitelerdir. PiY’de malignite yiksek mortalite
ile seyretmektedir. Farkh PIY alt tiplerinde malignite riskinin belirlenmesi ve uygun tedavi
stratejilerinin gelistiriimesi, hasta yonetiminde daha iyi sonuglar saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: primer immin yetmezlik, malignite, prognoz
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[Abstract:0244] [SS - 056]
Artemis Eksikligi Klinik Spektrumu; 30 yillik retrospektif degerlendirme

ilayda Aydin!, Deniz Cagdas?, Tuba Turul Ozgiir?, ismail Yaz?, Saliha Esenboga?, Elif Soyak
Aytekin?, Ilhan Tezcan?, Ozden Sanal?

lpediatri, Hacettepe Universitesi, Ankara

2pediatrik Immiinoloji, Hacettepe Universitesi, Ankara

Giris:

Artemis eksikligi(AE), otozomal resesif gecisli agir kombine immiin yetmezlik(AKIY) tiri olup
DCLRE1C genini etkiler, kromozom tamir mekanizmasinda dolayisiyla da B ve T lenfosit
gelisiminde bozukluga yol acar. Tedavi hematopoietik kok hiicre nakli(HKHN) ve gen
tedavisidir.

Amag:
AE" de fenotipik yansimalarinin aydinlatiimasi, uygun tedavi yaklasimlarinin ve hasta
yonetiminin gelistiriimesi, mortalite ve morbiditenin azaltilmasi hedeflenmistir.

Method:
1995-2025 vyillari arasinda Cocuk Immiinoloji Bilim Dalinda izlenen 30 AE tanili hastanin
klinik/immunolojik/genetik 6zellikleri retrospektif olarak incelenmistir.

Bulgular:

Kadin/erkek orani 16/14(%53/%47) " tu.Anne-baba akrabaligi %90’di.Hastalarin
immunfenotipinin %63,3 tipik AKIY, %33 hipomorfik/atipik AKIY ve %3,3 Omenn sendromu
oldugu gérildii. Tipik AKIY hastalarinda tani ve semptom yasi, atipik AKIY ve Omenn
sendromu grubuna kiyasla kiicuiktii(p<0.001).Tipik AKiY’de semptom yasi 1 ay, ortanca tani
yasl 4 ay, diger grupta sirasiyla 36 ay ve 128 aydi. En sik basvuru yakinmalari
pnémoni(%76,6), ishal(%50) ve moniliyazisdi(%37); iki grupta benzerdi.
Otoimmunite(%13,3), lenfoproliferatif hastalik(%10), malignite(%10) ve alerjik
hastaliklar(%10) ek problemlerdi. Bilesik heterozigot olan biri disinda tim hastalarda
homozigot mutasyon vardi, sekiz yeni(novel) varyant saptandi. HKHN, hastalarin
%60'Ina(n=18) ortanca 6,5 ayda yapilmisti. Tipik AKIY" de nakil orani daha
ylksekti(p=0.009).Tipik ile atipik AKIY grubunun ortanca sagkalim siresi 12 ve 14 yil olup
benzer bulundu(p=0.49).HKHN sonrasi sagkalim orani %50(9/18), ortalama yasam sliresi
11,7 yildi.HKHN dan sonra en sik komplikasyon graft-versus-host hastaligi(GVHD) olup
orani %53 " tl.Nakil sonrasi IVIG tedavisi orani %82 olup ortanca 16 ay sireyle verilmisti,
ortanca takip suresi ise 48 aydi.

Tartisma ve Sonug:

Heterojen fenotipi olan AE" de, 1/2 oraninda atipik/tipik AKIY klinigi géruldi. Gecikmis
tani/tedavi ile mortalite/morbidite riski artmaktadir. AE" nin erken taninmasi ve dogru
yonetilmesi hastalarin hayat kalitesinin ylkseltilmesi ve sagkalimi igin 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Agir Kombine Immiin Yetmezlik, Artemis Eksikligi, DCLRE1C,
Hipomorfik

270



Klinik
@ immiinoloji

(ongrest
[Abstract:0272] [SS - 065]

Agir Kombine Immiin Yetmezlik ile Iliskilendirilen Varyantlarin Yapay Zeka
Yontemleriyle Siniflandirilmasi

Ali Sahin!, Gamze Sénmez?, Mehmet Ali Karaselek3, Ismail Reisli3

!Acil Tip Anabilim Dali, Dr. Vefa Tanir Ilgin Devlet Hastanesi, Konya 42600, Turkiye

2T|p Fakdiltesi, Hacettepe Universitesi, Ankara, 06100, Tiirkiye

3Cocuk Immiinoloji ve Alerji Anabilim Dali, Tip Fakiiltesi, Necmettin Erbakan Universitesi,
Konya, 42080, Tlrkiye

Agir kombine immin yetmezlik (AKIY) ile iliskilendirilen genlerin cogunlugu 6nemi belirsiz
varyant olarak siniflandiriimistir. Onemi belirsiz varyantlarin American College of Medicine
siniflama sistemine goére siniflandirilabilmesi igin fonksiyonel galismalara ihtiyag
duyulmaktadir. Fonksiyonel calismalarin gerceklestiriime slireci ise maliyet ve silire acisindan
AKIY vakalarinin yénetimini zorlastirmaktadir.

Calismamizda amacimiz varyantlarin etkilerini in silico tahmin eden araclan kullanarak her
varyantin skorlarini hesaplayarak yapay zeka (makine 6grenimi) modellerini kullanarak
varyant siniflandirmasini saglamaktir.

International Union of Immunological Society (IUIS) 2024 raporuna goére AKIY ile
iliskilendirilen genlerin ClinVar veritabanindan benign/olasi benign/olasi patojenik/patojenik
varyantlar elde ettik ve her varyantin in silico skorlarini hesapladik. Bu hesaplamalari
kullanarak 10 farkh makine 6grenim algoritmasi (AdaBoost, Random Forest, Naive Bayes, k-
NN, Support Vector Machine, XGBoost, Gradient Boosting, Multilayer Perceptron, Decision
Tree, Logistic Regression) kullanarak multi-class makine 6grenimi modeli gelistirdik.
Modelleri gelistirirken olasi yanhs pozitif sonucglari engellemek icin hyperparameter
optimization, cross-validation, repeat ve f_classif algoritmasini kullandik. Gruplar arasindaki
olasi dengesizligi engellemek igin ise SMOTE teknigini kullandik. Gelistirdigimiz modellerin
performansini degerlendirmek icin ise dogruluk, F1 skoru, sensitivite, spesifite, AUROC,
negatif prediktif deger, pozitif prediktif deger ve Youden Index metriklerini hesapladik.

Bu galismada, AKIY ile iligkilendirilen varyantlarin siniflandiriimasinda yapay zeka tabanl
makine 6grenimi modellerinin etkinligi dederlendirilmistir. Gelistirilen modeller, varyantlarin
fonksiyonel etkilerini tahmin ederek, klinik karar destek sistemlerine katki saglayabilecek
dogru ve hizli siniflandirmalar sunmayi hedeflemektedir. Sonuglar, genetik varyantlarin
belirlenmesi sirecinde fonksiyonel galismalara olan ihtiyaci azaltarak, AKIY vakalarinin
yonetiminde 6nemli bir kolaylik saglayabilir. Bu yontemlerin klinik uygulamalarda daha genis
bir sekilde entegre edilmesi, genetik danismanlik ve tedavi stratejilerinin daha
kisisellestirilmis bir sekilde gelistiriimesine olanak taniyacaktir.

Anahtar Kelimeler: Adir Kombine Immiin Yetmezlik, IUIS, ACMG, Yapay Zeka, Makine
Ogrenmesi
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[Abstract:0274] [SS - 066]
Primer Immiin Yetmezligin Karanlik Yiizii: Kanser — Cok Merkezli Bir Analiz

Serdar GOKTAS!, Turan GUZEL?, Ayse Ozkan3, Deniz KOCAK GOL!, Serhan KUPELI3, Veysel
GOK!, Giilay SEZGIN3, Murat ELLI*, Ebru YILMAZ!, M. Fatih ORHANS, Begiil YAGCI®, Defne
AY TUNCEL®, Kamuran OZDEMIR?, Mehmet Sirin KAYA8, Sinan AKBAYRAM?®, V. Hiilya UZEL,
Can ACIPAYAM!!, Alper OZCAN!, ibrahim BAYRAM?3, Buket KARA'?, Mustafa OZAY!3, Elif
Habibe AYTEKIN®4, Kahraman ONCEL'>, Yéntem YAMAN*, Baver DEMIR'®, Fatma Tirkan
POLAT!?, Musa KARAKUKCU?, Ekrem UNAL?18:19

IErciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali ve Pediatrik
Kemik 1ligi Transplantasyon Unitesi, Kayseri, Tirkiye

2Mersin Sehir Hastanesi, Cocuk Immuinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bélimii, Mersin, Tirkiye
3Cukurova Universitesi, Tip Fakiiltesi, Pediatrik Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali ve Pediatrik
Kemik Ili§i Transplantasyon Unitesi, Adana, Tirkiye

“Badcilar Medipol Mega Universite Hastanesi, Pediatrik Hematoloji-Onkoloji Bilim Dall ve
Pediatrik Kemik Iligi Transplantasyon Unitesi, Istanbul, Tirkiye

5Sakarya Universitesi, Tip Fakdltesi, Pediatrik Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali, Sakarya,
Turkiye

6Adana Sehir Hastanesi, Pediatrik Hematoloji-Onkoloji Unitesi, Adana, Tiirkiye

’Van Yizunci Yil Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali, Van,
Turkiye

8Sanliurfa Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklari Bélimdi,
Sanhurfa, Turkiye

SGaziantep Liv Hospital, Pediatrik Hematoloji-Onkoloji Bilim Dal ve Pediatrik Kemik Iligi
Transplantasyon Unitesi, Gaziantep, Tirkiye

19Djcle Universitesi, Tip Fakiiltesi, Pediatrik Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali, Diyarbakir,
Turkiye

liKahramanmaras Sutct imam Universitesi Tip Fakiltesi, Pediatrik Hematoloji-Onkoloji Bilim
Dali, Kahramanmaras, Turkiye

12Gelcuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Hematoloji- Onkoloji Bilim Dali, Konya, Turkiye
BAtatirk Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Hematoloji- Onkoloji Bilim Dali, Erzurum,
Tarkiye

14Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Hematoloji- Onkoloji Bilim Dali, Adana, Tirkiye
15Gazi Yasargil Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatrik Hematoloji- Onkoloji Unitesi,
Diyarbakir, Turkiye

6Medical Point Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklan Klinigi, Gaziantep, Turkiye

17Kayseri Sehir Hastanesi, Pediatrik Hematoloji- Onkoloji Unitesi, Kayseri, Tiirkiye

18Medical Point Hastanesi, Cocuk Hematoloji- Onkoloji ve Pediatrik Kemik Iligi
Transplantasyon Unitesi, Gaziantep, Tirkiye

19Hasan Kalyoncu Universitesi, Saglik Bilimleri Fakiiltesi, Gaziantep, Tirkiye

Giris: Primer immiin yetmezlik (PIY) hastalarinda malignite riski yiiksektir (Sekil 1)1.
Ulkemizin énde gelen onkoloji merkezlerinde takip edilen olgularin malignite tirlerini, risk
faktorlerini ve tedavilerini sunmayi amacladik.

Yontem: Primer immin yetmezlige sahip olan ve malignite gelistiren 16 hastanin verileri
degerlendirildi. Demografik 6zellikler, gegirilen enfeksiyonlar, otoimmudnite, gelisen malignite
tipleri, tedavi ve prognozlari dederlendirildi.

Bulgular: Toplam 57 hastanin klinik ve immudinolojik 6zellikleri dederlendirilmistir. Hastalarin
34'U erkek, 23’0 kiz olup, yas ortalamasi 10.84 dii. PIY alt gruplarina gére yapilan
incelemede, en sik rastlanan kategori, sendromik niteliklere eslik eden kombine imm{un
yetmezlikler (DNA tamir defektleri gibi) olup, 20 hastada (%35.1) tespit edilmistir. Antikor
eksiklikleri 10, EBV iliskili PIY grubunda 8 hasta vardi. Malignite dagiliminda 23 Non-Hodgkin
Lenfoma (%40.3), 16 Hodgkin lenfoma (%28.1), 11 Akut lenfoblastik 16semi(%19.3), 5 Akut
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miyeloid 16semi(%8.8) hastasi saptandi. Diger malignite tirleri tabloda yer almaktadir(Tablo
1). Hastalarimizin 12'sine (%?21.1) hematopoetik kék hlcre nakli uygulandi. Prognoz
degerlendirmesinde, toplam 57 hastanin 25'i (%43.8) eksitus oldu (Tablo 1).

Tartisma: Bu calisma PIY hastalarinda 6zellikle B hiicre kdkenli malignitelerin belirgin bir
siklikla goritldigini ve immin yetmezlik alt gruplarinin prognoz izerinde 6nemli bir
belirleyici oldugunu ortaya koymaktadir. EBV iliskili malignitelerin sikhdina bakilirsa EBV'nin
erken tespiti ve dnleyici yaklasimlar PIY hastalarinda kritik éneme sahiptir. Yiiksek eksitus
orani PIY zeminde gelisen malignitelerin kétii prognozunu diisiindirmektedir.

Sonug: Calisma PIY hastalarinda erken malignite taramasinin énemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Eksitus, Malignite, Primer Immiin Yetmezlik

Sekil 1 Malignite Gelisiminde Etkili Faktorler ve Etkilesimleri
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Tablo 1. Primer Immiin Yetmezliklerde Malignite Tiirleri, Tedavi Protokolleri ve

Prognoz

Hasta vas Cinsi Tani Akraba

as s

No yet vyasi evliligi
H1 10 K 3 -
H2 13 E 3 ¥
H3 15 E 6 -
H4 3 K 2 +
H5 5 K 5 +
H6 9 E 2 +
H7 9 K 8 -
H8 18 E 6 -
HO 14 K @ 11 +
H1I0 | 9 K 4 +
Hi1 (17 E 14 -
H12 |10 K @ 2 -
H13 |16 E 3 ¥
H14 7 E 3 -
Hi5 (11 E 9 -
H16 21 E 10 -
H17 16 K 16 -
H18 21 K 6 +
H19 10 E 9 +
H20 13 E 8 +

PiY

Immiindisregiilasyon
hastaliklari (EBV
iliskili PIY -CD27

eksikligi)

Immiindisregiilasyon
hastaliklar (EBV
iliskili PIY -CD27

eksikligi)

Sendromik niteliklere

eslik eden KIY (DNA

tamir defektleri-AT)

Sendromik niteliklere
eslik eden KIY (DNA
tamir defektleri-AT)

Antikor eksiklikleri
(XLA-BTK defekti)
Immiindisregiilasyon
hastaliklari (EBV
iliskili PIY -CD137
eksikligi)
Antikor eksiklikleri
(CVID-TACI eksikligi)

Otoinflamatuvar
hastaliklar (TIM3
eksikligi)

Antikor eksiklikleri
(MSH6 eksikligi)

Sendromik niteliklere
eslik eden KiY
(STIM1 eksikligi)

Immiindisregiilasyon
hastaliklari (EBV
iliskili PTY -XMEN-
MAGT1 eksikligi)

Sendromik niteliklere
eslik eden KIY (DNA
tamir defektleri-AT)

Antikor eksiklikleri
(MSH 6 eksikligi)

Antikor eksiklikleri
(MSH 6 eksikligi)

Immiindisregilasyon
hastaliklari (EBV
iligkili PIY- XMEN-
MAGT1 eksikligi)

Hicresel ve humoral
bagisikligi etkileyen
immun yetmezlikler
(KIY-FCHO1 eksikligi)

Hicresel ve humoral
bagisikhgi etkileyen
immun yetmezlikler
(KIY-FCHO1 eksikligi)

Immiindisregiilasyon
hastaliklar (EBV
iliskili PIY-ASGRP 1

(eksikligi)
Diger PIY
fenokopyalari (
DIAPH1 eksikligi)
Antikor eksiklikleri
(CVID-TACI eksikligi)

Klinik
Bulgular

Yaygin LAP,
HSM

Mediastinel
LAP

Sik
enfeksiyon
gegirme,
dispne

Pnémoni,
mikrosefali,
anal atrezi

Boyunda
sislik

HSM

Servikal
LAP
Servikal
LAP,
mediastinal
LAP

Aksiller
LAP, kuvvet
kaybi

Karin Agrisi,
ates, kilo
kaybi

Boyunda
sislik

Submandib
uler LAP

Goz
kapaklarind
a, boyunda

sislik

Dis eti
kanamasi,
hemolitik

anemi

Sirt agrisi,
sag kolda
gug kaybi

Mide agrisi

Takipne
dispne

Jeneralize
LAP

Laboratuvar
bulgulan

Anemi,
trombositopeni,
CD4 dusukluga,

EBV PCR+

Anemi, CD4 ve
CD19 dusuklugu

CD4 dusuklugu

HGG, CD3, CD4,
CD19 dusiklugi

Anemi, HGG,
CD19 dusuklugu

HGG

Trombositopeni

Anemi, CD19
dusaklagu

Anemi, CD19
disuklagu

Anemi, CD4 ve
CD19 dusuklugu

Anemi,
trombositopeni,
CD 4 dusuklugu

Anemi

Anemi,
trombositopeni,
HGG, CD16/56
dusuklaga

Anemi, HGG, CD4
disik

Anemi, lenfopeni,
CD 4 dusik

Trombositopeni

Anemi

Nétropeni, Ig E
yUksekligi

Malignite

HL
HL
NHL(BL )

NHL
HL

NHL(BL)

NHL(DBH
L)
NHL(BHL)

I
astrosito

m

HL

HL
HL
T-ALL

NHL(LBL)
, GB

HL

NHL(DBH
L)

NHL(DBH
L)

NHL(DBH
L)

NHL(PL)

Pre B cell
ALL

Immiin  Kemoterapi
oterapi protokolleri

Busulfan,
RIVIG | fdarabin
ABVD,
COPP, ICE,
VIG  Gemsitabiny
Vinerelbin
R, IVIG  Vorfase
R, IVIG R-CHOP
IVIG -
R, IVIG Vorfase
NHL BFM
R, IVIG 2012
COPP,
BR, | ABVD, ICE,
IVIG  Busulfan/Fl
udarabin
R-CHOP,
nivolumab,
R, IVIG R-ICE,
temozolami
d
BR, COPP+ABV
IVIG D
IVIG, illefqu?n,
mme | Siklofosfami
d
ALL BFM
IVIG 2002
ALL BFM
BVC 2002,
nivolumab,
irinotekan
R, IVIG COPP+ABV
D
BR, COPP+ABV
IVIG D, ICE
R Vorfase,
RCHOP
R Vorfase, R-
CHOP
NHL BFM
R/VIG g9 R-cHOP
R, IVIG R-CHOP
ALL BFM
IVIG 2019

KIT Prognoz

+

Kir

Eksitus

IVIG ile
takip

Eksitus

Eksitus

Kar

IVIG ile
takip

Kir

Eksitus

Kir

Eksitus

Kir-
takipsiz

Takipsiz

Kar

Kar

Eksitus

Eksitus

IVIG ile
takip

Takipsiz

Kir
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’ 0410/# est
Sendromik niteliklere Ates, CD4. CD19
H21 9 E 7 + eslik eden KiY (DNA = jeneralize dii l',,'lklu“'u HL IVIG ABVD - Eksitus
tamir defektleri-AT) LAP ukilg
Sendromik niteliklere ;
H22 8 E 5 - | eslikedenKiv(DNA “UPraklavik Anemi NHL | vic | NOEBPMT L esitus
) : uler LAP 2012
tamir defektleri-AT)
Sendromik niteliklere
eslik eden KiY Malnutrisyo
H23 1 E 1 + (Kikirdak-Sag n, sik CDd3.{ C“IID(TI__,VC"DS AML IVIG AI\;I(_)(I?:M + Kar
Hipoplazisi-RMRP gen enfeksiyon Usukiugu
defekti)
Hucresel ve humoral
bagisikligi etkileyen
H24 17 K 12 - | immin yetmezlikler B°K:gda dC_P3__'|ﬁP,‘.‘. NHL  IVIG NHZ'('HE’;M - Eksitus
(AKIY-DCLRE1C usukiugu
defekti)
Sendromik niteliklere
H25 10 E 10 - eslik eden KIiY (DNA Ates, Lokositoz AML IVIG AML BFM - Eksitus
. : solukluk 2004
tamir defektleri-AT)
Antikor eksiklikleri AL i HGG, CD19 AML BFM _ .
H26 [12] K | 6 (Selektif IgA eksikligi) ©<SUUK diistkliga AML | IVIG 2004 Eksitus
Sendromik niteliklere NHL BEM
H27 1 E 1 - eslik eden KiY (DNA ' Karin agrisi Anemi NHL IVIG 2012 -  Eksitus
tamir defektleri-AT)
Antikor eksiklikleri = Jeneralize ABVD, ICE, .
H28 110] E J10] + (PIK3CD defekti) LAP - HL R IVIG 1opotekan = KOr

Sendromik niteliklere

H29 11 E 11 + eslik eden KIY (DNA Ates Anemi T-ALL IVIG ALL BFM - | Eksitus
) : 2019
tamir defektleri-AT)
Idame
Sendromik niteliklere
H30 3 E 1 +  eslik eden KiY (DNA = Dispne Lenfopeni T-ALL | Ivig = ALLBFM o kemoter
) : 2019 apiile
tamir defektleri-AT) takip

Sendromik niteliklere
H31 12 E 7 - eslik eden KIY (DNA Ates Anemi NHL IVIG ABVD - Eksitus
tamir defektleri-AT)

Hicresel ve humoral

> o - Yara . . .
bagisikhgi etkileyen . . . Anemi, lenfopeni, Beyin :
H32 18 K 13+ iymin yetmezlikler ('jy"esmeks'” CD19 dusuklagi  tamora = 1VIG R + | Eksitus
(AKIY-RAG2 defekti) ©€ 9eckme
Immiindisregiilasyon NHL(T
hastaliklari Jeneralize Anemi, CD4 . . NHL BFM _ N
H33 (1 B 1)+ (FAS/TNFRSF6 LAP dusuklugi hucreli | IVIG 2012 Kar
) lenfoma)
defekti)
Sendromik niteliklere R .
H34 1 K 1 -  eslikedenKiy (DNa S3996zde  Anemi, CD19  NHL(DBH - = NHLBFM = p o o
pitozis disukliga L) 2012

tamir defektleri-AT)

intrinsik ve dogal
immun sistemde Jeneralize
H35 6 K 5 + eksiklik ile seyreden Anemi NHL(BL) R, IVIG Vorphase - Takipsiz

hastaliklar (MSMD- LAP
IRF8 defekti)
Immiindisregiilasyon Jeneralize
H36 27 K 3 + hastaliklar (ALPS-  “°/C ra'SZM Anemi, lenfopeni HL IVIG ABVD +  Kir
FASLG/TNFSF6) !
Otoenflamatuvar Anemi, lenfopeni,
H37 14 E 13+ hastaliklar B°yi“|’i‘|fa CD3 ve CD4 HL IVIG ABVD - Kur
(ADA2 eksikligi) 313 disukliga
Antikor eksiklikleri - Anemi, lenfopeni, NHL(DBH B B .
H38 17 E 16 + (CVID-TACI eksikli§i) Halsizlik CD19 dusiklugi L) IVIG R-CHOP Kiar
_ Kemik iligi yetersizligi . Anemi, CD19 ALL BFM _ .
H39 6 E 5 (SAMD9 gen defekti) Halsizlik dustkloga ALL IVIG 2019 Kur
Fagositin sayisal Anemi
. ! Jeneralize trombositopeni, NHL BFM .
H40 4 E 4 - islevsel bozukluklar LAP HGG, CD 4 ve NHL(BL)  IVIG 2012 - Eksitus

(CFTR gen defekti) CD19 dusuklagi
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H41

H42

H43

H44

H45

H46

H47

H48

H49

12

10

14

15

13

11

14

Hicresel ve humoral
bagisikligi etkileyen
immin yetmezlikler
(KIY-IKZF1defekti)

Sendromik niteliklere
eslik eden KiY (DNA
tamir defektleri-AT)

Sendromik niteliklere
eslik eden KiY (DNA
tamir defektleri-AT)

Immindisregilasyon
hastaliklari (EBV
iliskili PIY- CTPS1

defekti)

Sendromik niteliklere
eslik eden KIY (DNA
tamir defektleri-AT)

Sendromik niteliklere
eslik eden KIY (DNA
tamir defektleri-AT)

Antikor eksiklikleri
(CVID-TACI eksikligi)

Sendromik niteliklere
eslik eden KiY (DNA
tamir defektleri-AT)

Sendromik niteliklere
eslik eden KIY (DNA
tamir defektleri-AT)

Oksirik,
ates

Boyunda
sislik

Halsizlik

Blaylime
geriligi

Ates,
boyunda
sislik

Blaylime
geriligi

Halsizlik

Ates,eklem
agrisi, agiz
ici kanama

Karin agrisi,
ates, kilo
kaybi,halsiz
lik

HGG, CD19
disuklugu

Anemi, CD19
dusuklugu

Anemi, CD4 ve

CD19 diisikligi

Anemi, HGG, CD4

ve CD8
dusuklugu
Anemi,
trombositopemi
CD16/56
dusuklugu

Anemi

Anemi,
trombositopeni,
HGG

Anemi

NHL(LBL) IVIG
NHL(BHL) IVIG
AML -

AML IVIG
HL IVIG
T-ALL -
IVIG,
HLH
ALL 2004
protoko
v}
Pre B cell
ALL IVIG
Pre B cell
ALL IVIF

NHL BFM
2012

NHL BFM
2012

AML BFM
2004

AML BFM
2004

ABVD

ALL BFM
2009

ALL BFM
2009

ALL BFM
2009

Klinik

@ immiinoloji

/ m-!o/f est

Kir

IVIG ile
takip

IVIG ile
takip

IVIG ile
takip

Eksitus

Eksitus

Eksitus

Eksitus

Eksitus

ABVD: Adriamisin, Bleomisin, Vinblastin, Dakarbazin, AGG: Agamaglobulinemi, AKIY: Agir
Kombine Immiin Yetmezlik, ALL: Akut lenfoblastik I6semi, AML: Akut miyeloid [6semi, AT:
Ataksi-telenjiektazi, BHL: B hicreli lenfoma, BL: Burkitt Lenfoma, BR: Brentiksumab, BVC:
Bevacizumab, COPP: Siklofosfamid, Onkovin, Prokarbazin, Prednizon, DBHL: Diffliz Bliyiik B
Hicreli Lenfoma, E: Erkek, GB: Glioblastom, H: Hasta, HGG: Hipogamaglobulinemi, HL:
Hodgkin lenfoma, HSM: Hepatosplenomegali, ICE: Ifosfamid, Karboplatin, Etoposid, IVIG:
Intravenéz Immiinglobulin, K: Kadin, KIY: Kombine Immiin Yetmezlik, LAP: Lenfadenopati,

LBL: Lenfoblastik lenfoma, NBS: Nijmegen Breakage Sendromu, NHL: Non-Hodgkin

Lenfoma, BFM 2012:Berlin-Frankfurt-Mdnster Protokoll, PL:Plazmoblastik lenfoma, R:
Rituksimab, R-CHOP: Rituksimab, Siklofosfamid, Doksorubisin, Vinkristin, Prednizon, RTX:

Rituksimab, XLA: X Linked Agamaglobulinemi.
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[Abstract:0279] [SS - 067]

CHAPLE Sendromunda Pozelimab'in Etkinlik ve Giivenliginin Degerlendirilmesi: Cok
Merkezli Prospektif Calisma

Melek Yorgun Altunbas!, Salim Can!, Necmiye Keser?!, Alper Bulutoglu?!, Feyza Bayram
Citak!, Archana Khan?, Raju Khubchandani?, Ilknur Kiilhas Celik?, Ahmet Bastiirk*, Fatih
Celmeli®, Hasibe Artac3, Sevgi Bilgic Eltan!, Safa Baris!, Elif Karako¢ Aydiner!, Ahmet Ozen!
IMarmara Universitesi Tip fakiiltesi, Cocuk Sagli§i ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk
Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, istanbul

2Society for Rehabilitation of Crippled Children Hospital, Department of Pediatric
Rheumatology Mumbai, Maharashtra, India

3Selcuk Universitesi Tip fakiltesi, Cocuk Saghg ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk
Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya

‘Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk
Gastroenteroloji Bilim Dali, Gaziantep

>Antalya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk
Immdinoloji ve Alerji Bilim Dali, Antalya

Giris: Son derece nadir gorilen CD55 eksikligine bagli Kompleman-Hiperaktivasyonu,
Anjiyopatik-Tromboz-Protein-Kaybettiren-Enteropati (CHAPLE) sendromunda, C5 kompleman
yolunu hedefleyen, monoklonal-antikor Pozelimab’in onayi, faz 2/3
calismasindaki(NCT06003881) etkinlik/glvenlik verilerine dayanmakla birlikte, CHAPLE
popllasyonunun genis demografik ve klinik spektrumlarinda genellenebilirligi hala agikliga
kavusturulmamistir. Calisma, merhamete-dayali-kullanim kapsaminda Pozelimab alan 18
CHAPLE hastasindaki sonuglarla, ilacin etkililik/guvenlik verilerini genisletmeyi
amaclamaktadir.

Yontemler: Calismaya, CD55 gen mutasyonlariyla dogrulanan, CHAPLE sendromunun
klinik/biyokimyasal belirtilerini gésteren bir yasindan buyUk hastalar dahil edilmistir.
Asilama, proflaksilerin ardindan, pozelimab 30 mg/kg intraven6z yiukleme-dozu uygulanmis
ve haftalik subkutan idame-tedaviyle slrduriimustir. Dozlama vicut-agirhdina gére
kademeliyken, Kasim 2023'ten itibaren FDA 6nerisi dogrultusunda 10 mg/kg/hafta'lik sabit
rejimde uygulanmistir. Semptomlarla ilgili sonuglar, biyime ve laboratuvar parametreleri
dizenli araliklarla degerlendirilmis, yanetkiler prospektif izlenerek ayrintil dokiimanlarla ilaci
saglayan sponsora raporlanmistir.

Bulgular: 13’0 pediatrik olmak tzere 18 hastanin tedavi baslangicindaki yas ve takip siresi
ortancalari; 12 ve 1 yildi. 2 hastada eculizumabdan pozelimab tedavisine, hastalik aktive
olmadan gecis yapilirken, 16’sinda aktif hastalik mevcuttu; aktif hastalarda tedavi-6ncesi
ortalama serum albimin 2.3g/dl idi. Aktif 15/16 hastada klinik ve biyokimyasal profillerde 4.
haftada belirgin iyilesme gézlenirken, standart tedaviye yetersiz yanith bir hastada, sik ve
yuksek dozla uygulama (12mg/kg subkutan; 3-glnde-bir) ile istenilen sonuclara ulasiimistir.
Ondort katilimcida; ikisinde kardiyak tromboz olmak lzere, enfeksiyonlar, transaminazlarda
ylkselme, hematduri, proteinuri, hiperfosfatemi, kardiyomiyopati, polikistik-over-sendromu,
konviilziyon, nutrisyonel eksiklikler yan-etkileri kaydedildi. iki hastada devam eden
transaminit ve proteiniri/hematuri, potansiyel ilag toksisitesini distindirmekte olup, daha
fazla arastirma gerektirmektedir.

Sonug: Calismamiz, Pozelimab’in CHAPLE sendromunda klinik etkinligini dogrulamakla
birlikte bireysellestirilmis dozlama gerekliligi, kompleman-inhibisyonuna ragmen kaydedilen
tromboembolik olaylar ile diger yeni yanetkiler; kisisellestirilmis yaklasimlarin ve glivenlik
degerlendirmelerinin 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: CHAPLE Sendromu, Etkinlik, Givenlik, Pozelimab
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[Abstract:0282] [SS - 068]

Eltrombopag insan ve farede Treg ve kontrol noktasi inhibitor seviyelerini

artirmakta Deneysel Otoimmiin Ensefalomiyelit fare modelinde hastalik siddetini
azaltmaktadir

Zehra Biisra Azizogdlu!, Nazly Najat Asaad!, Ramazan Uzen?!, Ayca Kara?, Tugba Nur Gur?,
Sahin Calik!, Umut Kolenis?!, Alper Ozcan3, Goksel Leblebisatan®, Halit Canatan?!, Ekrem
Unal®>, Ahmet Eken®

'Erciyes Universitesi, Tip Fakultesi, Tibbi Biyoloji Ad, Kayseri, Turkiye

2Genom ve Kok Hucre Merkezi (Genkok), Kayseri, Turkiye

3Erciyes Universitesi, Tip Fakultesi, Cocuk Saghdi Ad, Kayseri, Turkiye

4Cukurova Universitesi, Tip Fakultesi, Cocuk Saghgi Ad, Adana, Turkiye

>Hasan Kalyoncu Universitesi, Saglik Bilimleri Enstitusu Hemsirelik Bolumu, Medical Point
Hastanesi Hematoloji-Onkoloji Klinigi, Gaziantep, Turkiye

6Colorado Universitesi Anschutz Tip Fakiiltesi, Immuinoloji ve Mikrobiyoloji Béliimii, Colorado,
ABD

Giris: Eltrombopag, kronik idiyopatik trombositopenik purpura (ITP) tedavisinde kullanilan
trombosit Uretimini artirmak amaciyla kullanilir ve kanda TGFpB seviyesi ve Treg miktarini
artitdigi gosterilmistir. Bu calismada, Eltrombopag’in multipl sklerozun (MS) bir fare modeli
olan deneysel otoimmiin ensefalomiyelit (DOE) lzerindeki terapétik etkilerini arastirmayi
amaclamistir

Gereg-Yontem: Eltrombopag alan (n=16) ve almayan (n=60) ITP hastalarinin periferik
kaninda Treg hlcre frekansi ve ylzey suppresyon molekdlleri incelendi. C57BL/6 farelerinde
MOG35-55 aracili MS modeli olusturularak beyin-omurilik ve sekonder lenfoid dokular, T
hicreleri, dlizenleyici T, Treg, B ve, miyeloid kaynakli hicreler ve sitokinler (IFN-y, IL-17A,
IL-22, GM-CSF) akim sitometrisi ile analiz edildi, demiyelinasyon élgltldi. Hastalik siddeti
skorlandi.

Bulgular: In vivo Eltrombopag uygulamasi, ITP hastalarinda Treg frekansini ve CTLA-4
ekspresyonunu artirdi. DOE modelinde Eltrombopag, kontrol grubuna kiyasla beyne CD4* T
hicresi infiltrasyonunu azaltti. Ek olarak, FOXP3* ve CD25* Treg hucreleri hem profilaktik
hem de terapotik gruplarda artti. Eltrombopag tedavisi, kontrole kiyasla hem profilaktik hem
de terapotik EAE gruplarinda B hicrelerini (CD19*, CD38*, CD138*) azaltti. Eltrombopag,
ozellikle femurda TGF-B ve IL-10 seviyelerini artird..

Sonug: Bulgularimiz, Eltrombopag'in Treg ve kontrol noktasi inhibitdrleri Gzerinden immin
modulasyonuna kantilar sunmaktadir. EAE modelinde, kemik iligi kaynakli TGFB artisi, Treg
hicrelerinin artisi, Treg ve nonTreg T hiicrelerinde CTLA4 ve PD1 ifadesi artisi aracilidiyla
koruyucu bir etkiye sahip olduguna isaret etmektedir. Bu sonuglar, Eltrombopag'in MS ve
diger otoimmun hastaliklarda yeniden konumlandirilabilecegdini géstermektedir. Calisma ERU
BAP birimi tarafindan TYL-2022-11541 koduyla desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: Deneysel Otoimmun Ensefalomiyelit, Eltrombobag, Muliipl Skleroz,
Regulatér T hcre
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[Abstract:0284] [SS - 070] ]
Eltrombopag tedavisi alan ve almayan pediatrik Itp hastalarinda Mukoza Iliskili
Degismez T hiicreleri (Mait), iliskili sitokinler ve Mr-1+ hiicre sayi ve fenotipindeki
degisimler

Ekrem Unal?, Metin Cil?>, Zehra Biisra Azizoglu3, Ramaz Uzen3, Nazly Najaat Asaad?, Sahin
Calik3, Koray Dorterler*, Enes Mehmet Turkoglu?, Yunus Emre Dogan?, Ebru Yilmaz*, Alper
Ozcan#, Musa Karakukcu?, Goksel Leblebisatan?, Ahmet Eken®

'Hasan Kalyoncu Universitesi, Saglik Bilimleri Enstitusu Hemsirelik Bolumu, Medical Point
Hastanesi Hematoloji-Onkoloji Klinigi, Gaziantep, Turkiye

2Cukurova Universitesi, Tip Fakultesi, Cocuk Saghdi Ad, Adana, Turkiye

3Erciyes Universitesi, Tip Fakultesi, Tibbi Biyoloji Ad, Kayseri, Turkiye

“Erciyes Universitesi, Tip Fakultesi, Cocuk Saghdi Ad, Kayseri, Turkiye

5Colorado Universitesi Anschutz Tip Fakiiltesi, Immi inoloji ve Mikrobiyoloji Bdliim(i, Colorado,
ABD

Giris: Immiin trombositopeni (ITP), anti-trombosit antikorlarinin tretimi nedeniyle trombosit
yikimiyla karakterize bir akut veya kronik seyreden bir otoimmun hastaliktir. Mukoza iliskili
degismez T (MAIT) hcreleri, kanda ve mukozada bulunan, mikrobiyal antijenler ve sitokinler
tarafindan MR-1'e bagli bir mekanizma yoluyla aktive edilen klasik olmayan bir T hlicresi alt
kimesidir. MAIT hcreleri, IL-2, IL-4, IL-6, IL-10, TNF-a, TGF-B ve IFN-y gibi sitokinler
Uretir. Bu calisma, Eltrombopag tedavisi alan ve almayan pediatrik ITP hastalarinda MAIT
hicrelerindeki degisiklikleri ortaya koymaktadir..

Gerecg-Yontem: Saglikli 20 gonulld, 16-Eltrombopag alan ve n:60-Eltrombopag almayan
hastasindan alinan periferik kan mononukleer hicreleri (PBMC'ler), akim sitometrisi
kullanilarak ytzey markirlari acisindan analiz edildi.. Ayrica, IFN-y, IL-17A, IL-22 ve TNF-a
seviyelerini 6lgmek igin hlcre igi sitokin boyamasi yapildi.

Bulgular: MAIT hicrelerinin mutlak sayisi, Eltrombopag tedavisinden bagimsiz olarak ITP
hastalarinda azalmistir. ITP hastalarinda, CD8* MAIT alt tipinde CD45R0O+ hicre frekansi
artarken, ap* T hucresi frekansi azalmis ve yd* T hicresi frekansi da artmistir. Ek olarak, MAIT
hicre kaynakli IFN-y ve TNF-a dretimi hastalarda azalmistir. ITP hastalarinin MR-1 ifadesi
CD3" fraksiyonunda artis géstermis ve CD3™ hicrelerinde gézlemlenen disik HLA-DR ifadesi,
Eltrombopag ile tedavi edilen grupta saglikh kontrol seviyelerine ulasmistir.

Sonug: Bu sonuglar MAIT htcrelerinin ITP hastalarinda sayi ve aktivasyon durumlarinin
degistigini ve Eltrombopag tedavisinin MAIT hiicre aktivitesi modiile ettigini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: immun trombositopeni, Mukoza iliskili degismez T hiicreleri, MR-1
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IMMUN SiSTEMIN DOGUSTAN HATALARI ILE IZLENEN HASTALARDA YUKSEK
RISKLI BiR ETKEN: CMV ENFEKSIYONU

Candan Islamoglu?, Merve Siileyman?, Sule Haskologlu!, Zeynep Ceren Karahan?, Figen
Dogu?, Aydan Ikinciogullar!

Ipediatrik Immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara
2T\bbi Mikrobiyoloji Anabilim Dali, Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

Giris: Sitomegaloviris (CMV), T lenfosit say! ve fonksiyonlarinin kusurlu oldugu kombine
immin yetmezlik gruplarinda (AKIY, KiY, sendromik KIY, immiin disregiilasyon) énemli bir
morbidite (pndmoni, hepatit, retinit, ensefalit vb.) ve mortalite nedeni olan insan herpes
virastdur. Antiviral tedavilere ragmen CMV enfeksiyonunun kontrolii ancak sayi ve
fonksiyonel yeterliligi olan T lenfositlerin varliginda mimkundur.

Yontem: Bu calismada 2000-2024 yillari arasinda imm{un sistemin dogustan hatalari ile
takip edilen ve CMV PCR pozitifligi saptanan 58 hasta retrospektif olarak degerlendirildi.
Bulgular: CMV PCR pozitifligi tespit edilen olgularin demografik 6zellikleri, tanilari ve
tedavileri Tablo 1’de verilmistir. CMV viremisi tespit edilen olgularin %89,7’sini kombine
immun yetmezligi olan hastalar olusturmaktaydi. CMV kopya sayisi ile CMV pnémonisi,
santral sinir sistemi tutulumu (SSS) ve CMV hepatiti iliskili bulundu; CMV retiniti ise iliskili
degildi (sirasiyla p<0,001, p=0,003, p=0,017, p=0,387). Miyokarditi olan iki hastanin da
CMV kopya sayisi 100000 IU/ml’'nin Gzerindeydi. Kirk yedi (%81) hastaya hematopoetik kdk
hicre nakli yapildi, bunlarin %85,1’'inde nakil sonrasinda da viremi goruldi. Takipte 17 hasta
(%29,3) kaybedildi, é6limlerin %58,9'u (10/17) CMV iliskiliydi. Mortalite ile SSS tutulumu,
hepatit, viral yik ve pnémoni arasinda anlamli iliski saptandi (sirasiyla p=0,001, p=0,002,
p=0,024, p=0,043).

Sonug: Immiin sistemin dogumsal hatalarinda CMV viremisine ikincil organ tutulumu ve
buna badli mortalite oldukca siktir. Ozellikle SSS tutulumu, hepatit varh§i, yiksek kopya
sayisi ve pndémoni mortalite ile iliskili bulunmustur. Komplikasyonlari 6nlemenin en dnemli
yolu altta yatan immiin sistemin dogustan hatasininin erken taninmasi ve kuratif tedavinin
en kisa strede uygulanmasidir.

Anahtar Kelimeler: CMV, kombine immiin yetmezlik, hematopoetik kdk hiicre nakli, agir
kombine immun yetmezlik
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Tablo 1: Hasta ozellikleri

Demografik Ozellikler

Kiz/erkek
Tani yas! (Ortanca (min-max))
Takip suresi (Ortanca (min-max))

Hasta yasi (Ortanca (min-max))

Ebeveynler arasinda akrabalik
Sag kalim

Total mortalite

CMV iliskili mortalite

Hasta Tanilarn

Kombine immun yetmezlik
AKIY

KIY

Sendromik KIY
Immiindisregiilasyon bozlukluklari
Fagositer sistem defekti

Kronik grantlomatéz hastalik (CYBB ve TAP3
defekti+McLeod fenotipi+ DMD+ gliserol kinaz
eksikligi)

Lokosit adezyon defekti tip 3
Sistemik Tutulum
Pnoémoni

Santral sinir sistemi
Retinit

Hepatit

Miyokardit

Enterit

Tedavi

Gansiklovir

Foskarnet

CMV hiperimmiunglobulini
Valgansiklovir

HKHN

! g et

n=58 (%)

20/38
(34,5/65,5)

4,7 ay (0,6-
264)

7,4yl (0,1-
22)

8,2 yil (0,3-
25,3)

41 (%70,7)
41 (%70,7)
17 (%29,3)
10 (%17,2)

52 (%89,7)
26 (%44,8)
15 (%25,9)
11 (%19)
4 (%6,9)
2 (%3,4)

1 (%1,7)

1 (%1,7)

22 (%37,9)
11 (%19)
11 (%19)
7 (%12,1)
2 (%3,4)

2 (%3,4)

54 (%93,1)
35 (%60,3)
34 (%58,6)
19 (%32,8)
47 (%81)
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[Abstract:0296] [SS - 073]

Dogustan bagisiklik kusuru siiphesi ile genetik test istenen hastalarin sonuglarinin
degerlendirilmesi

Saniye Yasemin Yilmaz?, ilknur Kilhas Celik!, Ebru Marzioglu Ozdemir?, Hasibe Artag!
'Selguk Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Immunoloji ve Alerji Bilim Dali, Konya/Turkiye
2Selguk Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Konya/Turkiye

Giris: Dogustan bagisiklik kusurlari (DBK); 2025'te yayinlanan Uluslararasi Immiinoloji
Dernekleri Birligi (IUIS) raporuna gore, 504 farkli genetik mutasyonun neden oldugu 555
hastaligi icermektedir. Kendi icinde ¢cok heterojen olan DBK’larin klinik ve laboratuvar
bulgular pekgok sendromik ve kronik hastalikla da cakismaktadir. Bu galismada, tekrarlayan
direncgli enfeksiyonlar ve immin disregtilasyon bulgulari ile bagvurup genetik test istenen
hastalarin sonuglarini degerlendirmeyi amacladik.

Materyal-Metod: Bu galismada, Ocak 2021-2025 tarihleri arasinda DBK stphesi ile bagvuran
ve genetik analiz istenen 0-18 yas arasindaki olgular degerlendirildi. Dosya kayitlari
retrospektif olarak kaydedildi. Genetik sonucglar (kromozom analizi, FISH, tim ekzom
dizileme) incelendi ve IUIS verilerine gore siniflandiriidi.

Bulgular: Calismaya yas ortalamasi 5,01+4,93 (1,43-8,62) yil ve %56,8'i erkek olan 74
hasta dahil edildi. Genetik analizde varyant saptanan 70 (%94,6) hastanin %40,0
(n=28)"Inda DBK iligkili anlamli mutasyon, %17,1 (n=12)'inde DBK iliskisiz anlamli mutasyon
(primer silier diskinezi, konjenital glikozilasyon defekti, desmoglein eksikligi vd), %42,9
(n=30)'unda higbir hastalik ile iliskilendirilmeyen varyantlar vardi. Varyant saptanan hasta
gruplari arasinda yas ve cinsiyet acisindan anlamli bir farklihk bulunmadi. Akrabalik 6yklsu
DBK iliskili anlamli mutasyon olan hastalarin %48,0'inda, DBK iligskisiz anlamli mutasyon olan
hastalarin %27,3'Unde, hicbir hastalik ile iliskilendirilmeyen varyant bulunanlarin
%?28,6'sinda vardi. Cilt enfeksiyonlari ve lenfadenit DBK iliskili anlamli mutasyon saptanan
grupta; pndmoni, otit, menenjit, bronsit/bronsiyolit higbir hastalik ile iliskilendirilmeyen
varyant saptanan grupta ylksekti. Ancak istatistiksel anlamhliga ulasmadi.

Sonug: Calismamizin sonuglari, DBK'y1 disundiren klinik semptomlarn olan kompleks
hastalarda DBK disi genetik hastaliklara da tani konulabilecegini géstermesi acgisindan
literatlire katki saglayacaktir. Hastalarimizin %54,1'de taniy! koyduran genetik testlerin
yapilmasi dogru tani ve tedavi igin blylk 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: dogustan bagisiklik kusurlari, genetik, tim ekzom dizileme
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PIDCAP Skorlama Sisteminin Kronik Graniilomatoz Hastalik Tanisi Olan Hastalarda
Degerlendirilmesi

Alp Kazancioglu, Saliha Esenboga, Halil Tuna Akar, Deniz Cagdas
Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Immunoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

PIDCAP birinci basamak saglik kuruluslarinda uygulanabilecek, primer immin yetmezliklerde
(P1Y) olasi geg bildirim ve tanida gecikmenin éniine gecebilmek amaciyla, uzman temelli
yaklasim ile olusturulan yeni bir skorlama sistemidir. PIY tanisinda gecikmenin énlenmesine
katkida bulunabilecegdi belirtilmekle birlikte genel performansinin sinirli oldugu bildirilmistir.
Amag:

Calismamizda merkezimize basvurmus ve kronik grantlomatéz hastalik (KGH) tanisi olan
hastalarda PIDCAP skorlama sisteminin tanisal etkinligini degerlendirmek amaglanmistir.
Metod:

2011-2025 yillarn arasinda merkezimize basvurmus ve KGH tanisi almis hastalar calismaya
dahil edilmistir. Hastalarin basvuru sirasindaki bulgulari temel alinarak PIDCAP skorlamasi
retrospektif olarak dederlendirilmistir. Skorlara goére siddet dagilimi Tablo 1’de belirtilmistir.
Sonug:

Calismaya toplam 48 hasta dahil edildi. Hastalarin %72.9'u (35) erkek ve ortanca basvuru
yas! 3.4 yil (min:0.4 max: 18) olarak saptandi. PIDCAP skoruna gére P1Y acisindan
hastalarin %83.3'U ylksek risk, %10.4'l orta risk ve %6.2'si hafif risk olarak dederlendirildi.
TUm hastalar icinde uyarici isaretler arasinda en sik goértilenler ‘akrabalik/PIY bulgulariyla
uyumlu aile 6yklsi’, ‘blylme geriligi’, *>=2 sistemik enfeksiyon’ ve “'>=3 pnémoni’ idi.
PIDCAP skoruna gore yiksek riskli olan hastalarda en sik uyarici isaretler ‘akrabalik/PIY
bulgulariyla uyumlu aile dykisi’ iken; orta riskli hastalarda ‘tekrarlayan cilt apsesi’; dlsuk
riskli hastalarda ise ‘blytume geriligi’ idi. Skorlamada kullanilan uyarici isaretler, skorlama
sistemindeki agirliklari Tablo 2’ de belirtilmistir.

Tartisma:

Sonuglarimiz KGH tanisi olan hastalarda PIDCAP skorlama sisteminin etkinligine dikkat
cekmektedir. Bu sonuglar skorlamanin 6zgllliginin yliksek olabilecegine vurgu yapsa da,
merkezimizin referans merkezi olmasi nedeniyle daha agir vakalarin basvuruyor olmasi
sonuglar etkilemis olabilir. Daha kesin sonuglar igin daha blyuk érneklem sayilari ile birinci
basamak saglk kuruluglarini da iceren galismalara ihtiyag bulunmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Kronik Graniilomatéz Hastalik, Primer Immiin yetmezlik, Skorlama
sistemi

PIDCAP skorlarina gore risk siniflandirilmasi

Tablo 1. PIDCAP skorlarina gére risk smiﬂa.ndmlmasﬂ

Skor Risk
=75 Yiiksek
35-70 Orta
<35 Diiisiik
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KGH tanisi alan ¢ocuklarda puanlama sistemi risk siniflandirmasi

Sistemdeki YlUksek Orta Dusuk

Uyarici isaretler skor agirhgr  risk | risk  risk Toplam
>= 10 akut orta kulak iltihabi 20 0 0 0 0
>= 3 sinlzit veya orbital seldlit 20 1 0 0 1
>= 3 pndmoni 40 19 1 0 20
BlyUme geriligi 20 23 1 2 26
Derin apseler (organlarda) 75 8 0 0 8
>= 3 tekrarlayan cilt apsesi 20 16 4 0 20
Mukokutan6éz kandidiyazis (orofarenks, kutandz, vajinal 30 8 5 0 10
haric) >= 12 aylik hastalarda: >= 2 atak

>= 2 sistemik enfeksiyon (sepsis dahil) 75 19 0 0 19
>= 1 tek basina PIY disundiren ciddi enfeksiyon (HSV'nin

neden oldugu menenjit, vb.) 7> 8 0 0 8
Primer immin yetmezlikli aile 6ykUsi 50 15 0 0 15
Akrabalik veya PIY bulgulariyla uyumlu diger aile dykUisu 30 29 3 0 32
(lenfomalar, vb.)

Sitopeni (otoimmyn olarak belirtimemis) 20 8 0 1 9
Otoimmyun sitopeni 40 0 0 1
Sistemik otoimvm[]n hastalk (otoimmun sitopeni harig) 30 5 0 0 5
(colyak hastaligi, artrit, vb.)

Endokrinopatoloji: Hipotiroidizm, hiperparatiroidizm, 30 5 0 0 >
diyabet, vb. (Otoimmdin olarak tanimlanmamis olan)

Hematolojik malignite 30 0 0 0 0
§O|I_C| organ neopl§2|_5| (sadece cocuklarda PIY ile 30 0 0 0 0
iliskilendirilenler: tiroid)

Oral (dis/damak) anomaliler 20 0 0 0 0
Kronik ishal; veya >= 10 akut ishal atagi 30 7 0 0 7
Kronik viral deri enfeksiyonu; veya >= 20 akut atak 10 1 0 0 1
Kronik egzama veya PIY iliskili difer dermatolojik belirtiler 10 1 0 0 1
Tekrarlayan ates 75 15 0 0 15
>= 2 yasindaki hastalarda inflamatuar badirsak hastalgi 30 1 0 0 1
< 2 yasindaki hastalarda inflamatuar bagirsak hastaldi 75 3 0 0 3
Kistik fibrozis olmadan bronsektazi 75 4 0 0 4
Asi reaksiyonu 20 6 1 0 7
Yukarida tanimlananlardan 2 veya daha fazla bulgu varlig 10 36 2 1 39
Hasta sayisi 40 5 3 48
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Kronik Graniilomatoz Hastalikta Tanisal Gecikme ve Klinik Heterojenite

Bahri Can Duran?, Erhan Bahadir!, Sevde Demirs6éz!, Baran Erman?, Sule Haskologlu3, Figen
Dogu3, Aydan Ikinciogullari®, Caner Aytekin!

1Dr. Sami Ulus Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastaliklari, Cocuk
Immunoloji-Alerji Bolimii, Ankara

2Hacettepe Universitesi Cocuk Saghgi Enstitlisii, Can Sucak Translasyonel Immiinoloji
Arastirma Laboratuvari, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk
Immunoloji-Alerji Bilim Dali, Ankara

Giris: Kronik granidlomatéz hastalik (KGH), nikotinamid adenin dintkleotit fosfat (NADPH)
oksidaz kompleksindeki bozukluklara bagli gelisen, yasami tehdit eden enfeksiyonlar, artmis
inflamatuvar yanit ve grantlom olusumuyla karakterizedir.

Materyal-Metod: Bu calismaya 2006-2024 yillari arasinda KGH tanisi alan 18 hasta alinmistir.
Tani NBT ve/veya DHR testi ile konulmustur. BCG asi yerinde apse veya ilk bir yasta sol
aksiller lenfadenopati BCG-itis olarak kabul edilmistir. Hastalarin demografik, klinik, genetik,
tedavi ve prognoz o6zellikleri degerlendirilmistir.

Bulgular: Hastalarin erkek/kiz orani 1 (9/9), ortanca semptom baslama yasi 1 yil (dagilim:1
ay-16yil), ortanca tani yasi 10.2 yil (dagihm:1 ay-24yil), tanida gegen ortanca sire 8 yil
(dagilim:0-12yi1l), anne-baba arasinda akrabalik orani %88.9 idi. Hastalarin éyku, fizik
muayene ve izlemlerinde elde edilen bulgular; lenfadenit/stpuratif lenfadenit (n:11,%61),
blylime geriligi (n:7,%38.9), akciger tlberkilozu (n:6,%33.3), perianal/gluteal apse
(n:5,%27.8), derin doku (karaciger, dalak, akciger, intrapelvik) apseleri (n:5,%27.8),
akciger fungal enfeksiyonu (n:4,%22), fistil gelisimi (n:4,%22), cilt apseleri (n:3,%16.7),
inflamatuvar bagirsak hastaligi (n:2,%11). Oykii-fizik muayene bulgulari ile 8 (%44.4)
hastada BCG-itis saptandi. Akciger tomografisinde multipl noduller (n:8,%44.4), bronsiektazi
(n:4,%?22.2), fibrotik degisiklikler (n:4,%22.2) saptandi. Genetik analiz yapilan 10 hastanin
8’de (%80) CYBA, 1'de (%10) NFC2, 1'de (%10) NFC4 geninde mutasyon gosterildi.
Hastalar TMP/SMX+Itraconazol profilaksisi aldi. Sadece bir hastaya interferon gama tedavisi
verildi, ancak otoimmn hemolitik anemi gelistigi icin bu tedaviye devam edilemed.i.
Hematopoetik kdk hicre nakli (HKHN) 4 (%22.2) hastaya basarili bir sekilde uygulandi.
izlemde 3 (%16.7) hasta kaybedildi.

Tartisma-Sonug: KGH’da erken tani komplikasyonlarin azaltilmasi igin kritik 6neme sahiptir.
Sosyal glvenlik sistemi tarafindan NBT/DHR testi, genetik analiz ile HKHN olanaklarinin
yeterince ve zamaninda saglanmasi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: enfeksiyon, genetik, Kronik granlilomatdz hastalik, tedavi
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31, 33,35, 37,91, 257

Begum Posul 0203 PS-070 145
Bekir Karakaya 0179, 0205 PS - 059, PS-072 123, 147
Belde Kasap Demir 0238 SS-051 171
Bengisu Menentoglu 0205 PS-072 147
Berna Ugan 0264 PS - 095 192

Betul Karaatmaca

0157,0161, 0163, 0247,
0134

SS-017,SS-019, PS - 049,
PS - 089, SS-012

92,100, 102,177, 241

Betiil Ozdel Oztiirk 0100, 0192 SS-006,SS-034 37,257
Bilal Bostan 0180 SS-027 250
Bilger Cavus 0177 SS-026 121

Bilgi Guingor 0183, 0185 SS-030,SS-032 127,129

Bircan Erden

0093, 0095, 0159, 0177,
0193

SS-005, PS-004,SS-018,
SS-026,SS-035

29,31,98,121, 258

Bora Giilhan 0260 SS-063 189
Buket Kara 0274 SS - 066 272
Burcu Cil 0122, 0240 PS - 022, PS-087 63,172
Burcu Ozkan Kirgin 0275 PS - 098 200
Burkay Cagan Colak 0281, 0287 PS-102,PS-105 204, 208
Buse Hacloglu 0091 PS-002 26
Busra Hatice Fidan 0123 PS-023 64
Busra Kocali 0298, 0300, 0306 PS-112,PS-114,SS-075 |217,219,224
Busra Yiksel 0214,0180 PS-076, SS - 027 154, 250
Busranur Cavdarli 0161, 0163 SS-019, PS-049 100, 102
Can Acipayam 0274 SS - 066 272
Canan Caka 0300, 0218 PS-114,SS-042 219, 262
Canberk ipsir 0273,0134 PS-097,SS-012 198, 241

Candan islamoglu

0278, 0283, 0134, 0292

PS-101,SS-069, SS-012,
SS-071

203, 205, 241, 280

PS - 058, SS-037,SS - 054,

Caner Aytekin 0178, 0197, 0242, 0315 SS-076 122, 259, 269, 285
Cankat Genis 0157,0247 SS-017,PS-089 92,177

Cansu Ozdemiral 0253 SS-061 183

Cansu Ozsin Ozler 0248 PS - 090 179

Cansu Turan 0317 PS-123 231

Cebbar Yildinmgakar 0186, 0208, 0227 SS-033,PS-073,SS-044 |132,149,162
Cengiz Kirmaz 0116 PS-017 56

Ceren Bozkurt 0134 SS-012 241

Ceren Gllerylz

0121, 0125, 0209, 0286

PS-021,PS-025,SS-038,
PS-104

62,67, 150, 206

Ceren Kaplankiran

0100, 0117,0119

SS-006,PS-018,PS-019

37,57,59

Ceren Ustiin

0169, 0277, 0290, 0300,
0309, 0313, 0318

PS - 054, PS - 100, PS - 107,
PS-114,PS-119,PS-122,
PS-124

111, 202, 210, 219, 226,
230, 233
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Ceren Ustiinel 0312 PS-121 228
Cevdet Ozdemir 0179, 0205 PS - 059, PS - 072 123, 147

Ceyda Tunakan Dalgi¢

0183, 0185, 0223, 0232,

0246, 0184, 0231

SS-030,SS-032, PS-082,
SS-048, PS-088, SS-031,
SS-047

127,129, 158, 164, 176,
254,264

Christoph Klein 0236 PS - 049 169
Chung Hoow Kok 0134 SS-012 241
Cihat Uzunkopru 0223 PS - 082 158
Ciineyt Ugur 0222 PS - 081 157
Cagman Tan 0129, 0171, 0195, 0140 :: ] 81;’ PS - 056, PS - 065, 70, 114, 138, 243
Cigdem Aydogmus 0122, 0240, 0134, 0212 PS-022,PS-087,55-012, 63,172, 241, 260

SS-040

Cigdem Ertugrul

0169, 0203, 0273, 0277,
0290, 0300, 0306, 0309,

0312,0313, 0318

PS - 054, PS - 070, PS-097,
PS-100, PS-107, PS-114,
SS-075,PS-119,PS-121,
PS-122,PS-124

111, 145, 198, 202, 210,
219, 224,226, 228, 230,
233

Damla Altintas

0121, 0125, 0209, 0286

PS-021, PS-025, SS - 038,
PS-104

62,67, 150, 206

Defne Ay Tuncel 0274 SS-066 272

Demet Hafizoglu 0317 PS-123 231

Demet Tekcan 0212 SS-040 260

Demir Kaan Demir 0164 SS-021 103

Deniz Dogru Ersoz 0306 SS-075 224

Deniz Eyice Karabacak 0093, 0159 SS-005,SS-018 29,98

Deniz ilgiin Giirel 0166 PS-051 106

Deniz Kogak Gol 0274 SS-066 272
PS-070,PS-114, PS-115,

Deni Gagelas Apvaz | 20%0300,090L,0306, oo 7415 gy | 145,219,222,226,226,

’ ’ ’ PS-124,SS - 042 ’ ’

Deniz Yasar 0264 PS - 095 192

Deniz Yilmaz Karapinar 0218 SS-042 262

Derya Cagatay Karabay 0317 PS-123 231

Derya Demir 0246 PS - 088 176

Derya Unal 0095, 0159, 0177, 0193 PS-004,5S-018, 5S- 026, 31,98,121, 258
SS-035

Diclehan Orhan 0094, 0120, 0166 PS-003, PS-020,PS-051 |30,60,106

Dilan inan 0308 PS-118 226

Dilan Sirin 0116 PS-017 56

a}ga:; Fatma Kocacik 0121, 0125, 0209, 0286 gg : (1)3‘11’ PS-025,55-038, |55 67,150, 206

Dilek Ozcan 0123,0127 PS-023,PS-026 64,68

Dilek Yilmaz 0202 PS - 069 144

Dilruba Zeyne 0187, 0204, 0216, 0217, PS-060, PS-071, PS-077,

Demirciogsllu P 0225 PS-078,SS - 043 132,147,155, 155,161

Duygu Ozdemir 0260 SS-063 189
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Ebru Arik Yilmaz 0186, 0208, 0227 SS-033,PS-073,SS-044 |132,149,162
Ebru Celebi Develi 0291, 0299 PS-108,PS-113 212,218
Ebru Dumlupinar 0111 SS-009 51
Ebru Giines Yalgin 0306 SS-075 224
Ebru Marzioglu Ozdemir 0296 SS-073 282
Ebru Siimen 0180 SS-027 250
Ece Senbaykal Yigit 0238 SS-051 171
Ece Tlsiiz Onata 0233 PS - 085 167
0183,0185,0232,0184, |SS-030,SS-032,SS - 048,
Eda Aslan 0231 S-031, SS - 047 127, 129, 164, 254, 264
Eda Kayhan 0236 PS - 049 169
Ekrem Unal 0236, 0237, 0267, 0274 gg ] ggg’ 55-050,85-084 | 169,170, 195, 272
Elif Bahat Ozdogan 0276 PS - 099 200
Elif Bonciioglu 0154 PS - 045 89
Elif Cetin Basaran 0087, 0091 PS-001, PS-002 25,26
Elif Erat Celik 0150, 0152 PS - 042, PS - 044 85, 89
Elif Gullald 0164 SS-021 103
Elif Habibe Aktekin 0274 SS - 066 272
Elif Kagmaz 0172 SS-022 115

Elif Karakog Aydiner

0281, 0287,0134, 0212,

PS-102, PS-105,SS-012,

204, 208, 241, 260, 262,

0218, 0279 SS-040,SS-042,SS-067 | 277
Elif Kubar 0116 PS-017 56
Elif Sevim 0154 PS - 045 89

Elif Soyak Aytekin

0169, 0203, 0260, 0264,
0273, 0277, 0278, 0290,
0298, 0300, 0301, 0306,
0309, 0311, 0312, 0313,

PS- 054, PS- 070, PS - 063,
PS - 095, PS- 097, PS - 100,
PS-101,PS-107,PS-112,
PS-114,PS-115,SS-075,
PS-119,PS-120,PS-121,

111, 145, 189, 162, 198,
202, 203, 210, 217, 219,
222,224,226, 227, 228,
230, 233, 270

0318, 0244 PS-122,PS-124,SS - 056
Elifcan Tasdelen 0264 PS - 095 192
Elife islamoglu 0277,0311, 0312 PS-100,PS-120,PS-121 |202,227,228
Emel Ozyiirek 0131 PS-029 73
Emel T. Ataman Duruel 0248 PS-090 179
Emin Abdullayev 0259, 0319 PS-093,PS-125 187,234
Emin Halis Akalin 0174 SS-024 249
Emine Azak 0247 PS - 089 177
Emine Ulgen 0167, 0295, 0297 PS-052,PS-110,PS-111 107,216,216
Emine Vezir 0131, 0141, 0165 PS-029,PS-035,PS-050 |73,79,105

Emrah Harman

0101, 0105, 0112, 0113,

0124, 0152,0191, 0114

SS-007,SS-008, PS-014,
PS-015, PS 024, PS - 044,
PS-063,SS-010

42,46, 53, 54, 65, 89, 135,
240

Emre Ozdamar

0290

PS-107

210

Emre Saglam

0200

PS-067

142
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Emrullah Ayguler 0179 PS - 059 123
Enes Mehmet Turkoglu 0284 SS-070 279
Eray Yildiz 0108 PS-012 50
Ercan Kiicukosmanoglu 0171 PS - 056 114

SS-023, SS-025,SS-016,

Eren Cagan 0173,0175,0153,0174 SS - 024 116, 118, 246, 249
Eren Soyaltin 0238 SS-051 171

Erhan Bahadir 0197, 0242, 0315 SS-037,SS-054,SS-076 |259, 269, 285
Erman Gidik 0304 PS-117 223

Esra Cepniler 0319 PS-125 234

Esra Doymaz 0166 PS-051 106

Esrainan 0119 PS-019 59

Esra Karabiber 0212 SS-040 260

Esra Kilig 0264 PS - 095 192

Esra Ozek Yiicel 0212 SS-040 260

Ezel Berker 0248 PS-090 179

Ezgi Gokpinar ili 0249 SS-058 180

Ezgi Sbnmez 0182 SS-029 125

Ezgi Ulusoy Severcan 0224, 0275, 0285 PS-083,PS-098,PS-103 |160,200,206
Fatih Celmeli 0168, 0226, 0279 PS-053,PS- 084,SS-067 |110,162,277

Fatih Colkesen

0101, 0104, 0105, 0107,
0108, 0110, 0112, 0113,
0124, 0128, 0130, 0133,
0135, 0137,0138, 0139,
0143, 0144, 0149, 0150,
0151, 0152, 0176, 0191,
0213, 0261, 0114, 0145,
0181, 0239

SS-007, PS-009, SS -008,
PS-011,PS-012,PS-013,
PS-014,PS-015, PS-024,
PS-027,PS-028, PS-030,
PS-031, PS-032PS-033,
PS -034, PS-037, PS-038,
PS-041, PS-042, PS-043,
PS -044, PS - 057, PS- 063,
PS-075,PS-094, SS - 010,
SS-014,SS - 028, SS - 052

42,45, 46, 49, 50, 50, 53,
54,65,69,72,74,75,77,
78,78,81, 82,84, 85, 87,
89, 119, 135, 153, 191, 240,
244,252,267

Fatih Sultan Mehmet Ko¢

0083, 0245, 0271, 0276

SS-002,SS - 057, PS - 096,
PS-099

23,174,197, 200

Fatma Arzu Akkus 0133,0138 PS - 030, PS-033 74,78
Fatma Cigdem Selguk 0301 PS-115 222
Fatma Duksal 0154 PS - 045 89

Fatma Omiir Ardeniz

0183, 0185, 0246, 0184

SS-030, SS - 032, PS - 088,
SS-031

127,129, 176, 254

Fatma Turkan Polat

0274

SS - 066

272

SS-002, SS - 57, PS - 096,

Fazil Orhan 0083, 0245, 0271, 0276 PS - 099 23,174, 197,200
SS-003,SS-021,SS-022,
Ferah Budak Sener 0085, 0164, 0172, 0173, SS- 023, SS - 025, SS - 016, 24,103, 115, 116, 118, 246,

0175,0153,0174

SS-024

249
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Ferah Genel

0189, 0199, 0200, 0220,
0228, 0294, 0303, 0212

PS - 062, PS - 066, PS - 067,
PS-079, PS - 045, SS - 072,
PS-116, SS-040

134, 141, 142, 156, 163,
214,222,260

0101, 0112, 01183, 0137,

SS-007,PS-014,PS-015,

Ferhat Sagun 0114 PS- 032, SS - 010 42,53, 54,77,240
Fevzi Demirel 0087,0182 PS-001,SS-029 25,125

Feyza Bayram Catak 0279, 0131, 0303 SS-067,PS-029,PS-116 |277,73,222
Feyza Kostak 0162 SS-020 248

Figen Celebi Celik

0189, 0199, 0200, 0220,
0228, 0303, 0212

PS - 062, PS - 066, PS - 067,

PS-079, PS-045, PS-116,

SS-040

134, 141, 142, 156, 163,
222,260

Figen Dogu

0278, 0283, 0134, 0197,
0212,0292, 0315

PS-101,SS-069, SS-012,
SS-037,SS-040,SS - 071,
SS-076

203, 205, 241, 259, 260,
280, 285

Fikriye Kalkan

0100,0117,0182, 0192

SS-006, PS-018, PS-029,
SS-034

37,57, 125, 257

Filiz Demir Sahin 0255 PS-091 185

Filiz Sadi Aykan 0087,0108 PS-001,PS-012 25,50
Funda Elmas 0183,0185 SS-030,SS-032 127,129
Gamze Kubra Cetin 0211 PS-039 152
Gamze SO6nmez 0316, 0272 SS-077,SS - 065 271
Gamze Ucan Gunduz 0172 SS-022 115
Gaye inal 0171 PS-056 114

Gaye Kocatepe

0121, 0125, 0209, 0286

PS-021, PS-025, SS - 038,
PS-104

62,67,150, 206

Goksel Leblebisatan 0282, 0284 SS-068,SS-070 278,279
Gokhan Cildir 0134 SS-012 241
Gokhan Kigil 0179, 0205 PS - 059, PS - 072 123, 147
Gikhan Ozel 0187, 0188, 0194, 0204, Eg ] ggg’ Eg ] gg;’ Eg ] ggg’ 132, 133, 136, 147, 155,
0216, 0217, 0225 ’ ’ * 155,161
SS-043
GoOkhan Yorusun 0163 PS - 049 102

Goksal Keskin

0170, 0196, 0249, 0250

PS - 055, SS- 036, SS - 058,
SS-059

113, 140, 180, 180

0096, 0097, 0098, 0100,

PS - 005, PS - 006, PS - 007,

Gorguld Akin 0155, 0192 $S-006, PS-046,55-034 |13 3% 37, 91,257
Godzde Duygu igbilirYagar 0170, 0196 PS-055,SS-036 113, 140

Gozde Nezahat Senalp 0170, 0196 PS - 055, SS - 036 113, 140

Gozde Ozkan 0293 PS-109 212

Gulay Aksak Yigit 0120 PS-020 60

Giil Cekirge 0115 PS-016 55

Giil Salci 0245 SS-057 174

Gl Unli Kilavuz 0179, 0205 PS - 059, PS - 072 123, 147

Giilay irem Parlak Ozel 0131, 0141, 0165 PS-029, PS-035,PS-050 |73,79,105

Giilben Ozgiil Postuk 0083, 0245 SS-002, SS - 057 23,174
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Gulgin Kaymakoglu

0189, 0199, 0200, 0220,
0303

PS - 062, PS - 066, PS - 067,
PS-079,PS-116

134, 141, 142, 156, 222

Gilhan Bogatekin 0231 SS-047 264
Giliz Girpanli Ari 0167 PS - 052 107
Galizar Demir 0245, 0271, 0276 SS-057,PS-096,PS-099 |174,197,200
Gilsah Merve Kiling 0134 SS-012 241
Gulsen Akkog 0287 PS - 105 208
Glney Kiguk Kulice 0168 PS - 053 110
Glnnur Deniz 0193 SS-035 258
Gurses Sahin 0242 SS-054 269

PS-052,PS-110, PS-111,

Guzide Aksu 0167, 0295, 0297, 0212 SS - 040 107, 216, 216, 260

Giizin Ozden 0147, 0158, 0160, 0146 gg’ ] 8‘;’2’ PS-047,PS-048, g3 96,098,245

Hacer Neslihan Bildik 0120, 0308 PS-020,PS-118 60, 226

Hakan Basir 0147, 0158, 0160, 0146 PS-039,PS-047,PS-048, 83,96, 98, 245
SS-015

Halil Tuna Akar 0305 SS-074 283

Halil Yazicl 0095 PS - 004 31

Halime Cicek 0293 PS-109 212

Halit Canatan 0282 SS-068 278

Hande Ugler Cinar 0142 PS-036 80

Hasan Bas 0237, 0247, 0267 SS-050, PS-089,SS-064 |170,177,195

Hasibe Artac

0257,0212, 0279, 0296

PS-092,SS-040, SS - 067,
SS-073

187, 260, 277, 282

Hatice Blsra Fidan 0127 PS - 026 68

Hatice Irmak Celik 0161, 0163 SS-019, PS - 049 100, 102
Hayriye Daloglu 0225 SS-043 161

Hayriye Nermin Kececi 0222 PS-081 157

Hayriye Ugur Ozcelik 0306 SS-075 224
Hayrunnisa Bekis Bozkurt |0115, 0288 PS-016, PS-106 55,209
Hilal Karabag Citlak 0245, 0271, 0276 SS-057,PS-096,PS-099 |174,197,200
Hilal Unsal 0316 SS-077 230

Hulya Ozturk 0085 SS-003 24

Huriye Celikzencir 0195, 0140 PS-065,SS-013 138, 243
Hulya Kose 0085,0174, 0218 SS-003,SS-024,SS-042 | 24,249, 262
Hulya Uflaz 0097 PS - 006 33

Hiseyin Aytac Erdem 0185 SS- 032 129
Hiseyin Baspinar 0123,0127 PS-023,PS-026 64,68
Husniye Yicel 0264 PS - 095 192

Ibrahim Bayram 0274 SS-066 272

Iclal Hocanli 0155, 0201 PS-046, PS - 068 91, 143

Ilke Kilic Topcu 0120 PS-020 60

Isil Gégem imren Aksit 0159 SS-018 98

ibrahim Halil Karahan 0171 PS - 056 114
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idil Akay Haci 0202 PS-069 144
ihsan Deveci 0171 PS - 056 114
ilayda Aydin 0244 SS- 056 270
, 0248, 0252, 0253,0308, | PS-090, SS-60, SS - 061,
Ilhan Tezcan 0244 PS- 118, SS - 056 179, 182, 183, 226, 270
ilke Bas 0167, 0295, 0297 PS-052,PS-110,PS-111 |107,216,216
ilke Taskirdi 0202, 0238 PS-069, SS - 051 144,171
ilkim Deniz Toprak 0093, 0159, 0193 SS-005,SS-018,SS-035 |29,98,258

ilknur Kiilhas Celik

0257, 0212, 0279, 0296

PS-092, SS - 040, SS - 067,
SS-073

187, 260, 277, 282

ilyas Emre Tekdemir 0222 PS-081 157
irem Evcili 0183, 0185 SS-030,SS-032 127,129
ismail Cem Yilmaz 0183 SS-030 127

0187, 0188, 0194, 0204,
0210, 0211, 0214, 0216,

PS - 060, PS- 061, PS - 064,
PS-071,PS-074,PS-039,
PS-076,PS-077,PS-078,

132, 133, 136, 147, 152,
152, 154, 155, 155, 157,

Ismail Reisll 0217,0222, 0225, 0162, | PS-081, SS- 043, SS- 020, | 161, 248, 250, 260, 261,
0180, 0212, 0215, 0272 | SS-027,SS-040,SS-041, | 271
SS- 065
PS - 054, PS - 090, PS - 097
0169, 0248, 0273, 0277, ’ ’ ,
smailVaz 0290 03000311, 0312, | PS-100PS-107,PS- 114, |111,178, 198,202, 210,

0313, 0244

SS-075,PS-120,PS-121,
PS-122,SS-056

219, 227, 228, 230, 270

Jean Laurent Casanova 0197 SS-037 259
Kaan Boztug 0283 SS-069 205
Kahraman Oncel 0274 SS- 066 272
Kamuran Karaman 0274 SS-066 272

SS-048, PS-088, SS-031,

Kasim Okan 0232, 0246, 0184, 0231 SS - 047 164, 176, 254, 264

Kenan Cetin 0103,0106 PS-008,PS-010 43,48

Kevser Yilmaz 0308, 0318 PS-118,PS-124 226,233

Kezban ipek Demir 0224, 0285, 0218 PS-083,PS-103,SS-042 | 160,206, 262

Koray Dorterler 0284 SS-070 279

Kubra Deveci 0120 PS - 020 60

Kibra Adanur Saglam 0083 SS-002 23

Kiibra Aslan 0267 SS-064 195

Lala Guliyeva 0259, 0319 PS-093, PS - 125 187,234

Leyla Cevirme 0147,0158, 0160, 0146 PS-039,PS-047,PS-048, 83,96, 98, 245
SS-015

Latfi Kiingkaya 0221 PS - 080 157

Mahir Serbes 0123, 0127 PS-023,PS-026 64,68

Mahmut Esad Yurtseven 0180 SS-027 250

Mahmut Selman Yildirnm 0187,0188,0214 PS-060,PS-061,PS-076 |132,133,154

gj:(nt;:lze Seda Bayrak 0097, 0100, 0192 PS- 006, SS - 006,SS-034 |33,37, 257

Masallah Baran 0238 SS-051 171
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Mehmet Akif Yagl

0177

SS-026

121

Mehmet Ali Karaselek

0210, 0214, 0225, 0180,
0215, 0272

PS-074,PS-076, SS - 043,
SS-027,SS - 041, SS - 065

152, 154, 161, 250, 261,
271

Mehmet Aydin 0164 SS-021 103
Mehmet Ayvaz 0120 PS-020 60
Mehmet Baykara 0172 SS-022 115
Mehmet Cihat Sifil 0131, 0141, 0165 PS-029,PS-035,PS-050 |73,79,105

Mehmet Emin Gerek

0108, 0135, 0143, 0144,
0114

PS-012,PS-031, PS-037,
PS-038,5S-010

50, 75, 81, 82, 240

Mehmet Emin Sezgin 0093 SS-005 29
Mehmet Emir Eren 0264 PS - 095 192
Mehmet Fatih Alpkiray 0278 PS-101 203
Mehmet Fatih Orhan 0235, 0274 PS - 086, SS - 066 168, 272
Mehmet Geyik 0212 SS-040 260
Mehmet Halil Celiksoy 0212 SS-040 260
Mehmet Karadag 0174 SS-024 249
Mehmet Kilig 0255 PS-091 185
Mehmet Kiling 0108,0135, 0137 PS-012,PS-031,PS-032 |50,75,77
Mehmet Ozkaya 0169 PS-054 111
Mehmet Oztekin 0320 PS-126 237
Mehmet Serkan Erkan 0294 SS-072 214
Mehmet Sezen 0164 SS-021 103
Mehmet Yasar Ozkars 0288 PS - 106 209
Mehmet Yavuz Ozbey 0187, 0188, 0194, 0204, :22 ) 832: E: ] 83;: :22 ) ggg: 132, 133, 136, 147, 155,
0216, 0217, 0225 155, 161
SS-043
Melek Melahat Oguz 0285 PS-103 206
Melek Yorgun Altunbas 0238, 0279 SS-051,SS-067 171,277
Melike Ocak 0308 PS-118 226
Melis Aydin Mut 0291, 0299 PS-108,PS-113 212,218
Meltem Comert 0222 PS-081 157
Meltem Kurt Yuksel 0170 PS - 055 113
Meltem Tasbakan 0185, 0232, 0231 SS-032,SS-048,SS-047 | 129, 164,264
Mert Eser Meral 0243 PS - 055 173
Merve Dilsad Atasever 0093 SS-005 29
Merve Erkog 0147, 0158, 0160, 0146 PS-039,PS-047,PS-048, 83,96, 98, 245
SS-015
Merve Gulgin 0222 PS-081 157
Merve Hérmet igde 0093, 0159, 0193 SS-005,SS-018,SS-035 |29,98,258
Merve Saka Guveng 0238 SS-051 171
Merve Sileyman 0278, 0292 PS-101,SS-071 203, 280
Merve Yenice Bal 0179 PS - 059 123

Meryem Demir

0185, 0232, 0184, 0231

SS-032,SS-048, SS - 031,
SS-047

129, 164, 254, 264

Meryem Uzamig Tekgicek

0248

PS-090

179
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Mesut Zencirci 0228 PS-045 163
Metin Cil 0284 SS-070 279
Metin Eser 0205 PS-072 147
Metin Yigit 0157, 0247 SS-017,PS-089 92,177
Metin Yusuf Gelmez 0193 SS-035 258
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11. KLINIK iMMUNOLOJi KONGRESI
DiziN

KAPAK .....c.ooveveveveeeesie s ees sttt s st an st es s an s 1
KONGRE MESAJL ...ttt ssess st ansa s 2
YONETIM VE DUZENLEME KURULU .......cocooooviiiiiiiieiceeesee e 3

PROGRAM ..ottt sttt s s s an st 4
POSTER VE SOZEL SUNUM NUMARALARINA GORE BIiLDIRILER ...................... 11
SOZEL SUNUM NUMARALARINA GORE BILDIRILER ..........ccccccoooovviiinrcienn. 18
KONU BASLIKLARINA GORE POSTER TARTISMALARI.............cc.coovverneiereinian, 20
POSTER BILDIRILERI......cciiitttiiiiiiiiiiiiieieeeetriieeeeeenenieeeeeenesaneeeeessnnnnnaeens 21
SOZEL BILDIRILER.......cccucciitittiiieeiieititiieeeeeetnnneeeeesnnnnesseesssssnnssssessnnnnnns 239
POSTER DIZINI.....cciiiiiiiiiiiiieiiiiicee et ee e eeereese e s e e eeaar e e e e eesaaannnenaaees 286
OTURUM BASKANI VE KONUSMACILAR.............coosvmiierieieeieeiesiesseesesesesesissiesins 304
DIEZIN ..ottt sttt 305
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