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Degerli meslektaslarimiz,

Cocuk Solunum Yolu Hastaliklar1 ve Kistik Fibrozis (KF) Dernegi’nin diizenledigi
“12. Ulusal Kistik Fibrozis Sempozyumu “nu gerceklestirecek olmaktan biiyiik bir mutluluk
duyuyoruz.

Sempozyumda KF ile ilgilenen tiim branslardaki hekimleri bir araya getirerek, KF ile ilgili son
gelismeleri tartismayr planladik. Multisistemik bir hastalik olan KF'te elbette tartisilacak
bir¢ok konu var; bu kisa zaman i¢inde bu basliklar i¢inden ozellikle patogenez, tani ve tedavide
son gelismeleri konusmayr hedefliyoruz. KF tedavisinde son 10 yida yeni bir ¢igir
acan modiilator tedaviler ve iilkemizde bu tedavilere erisimde yasanan sorunlar bu toplantida
tartisacagimiz konulardan olacak. Ulkemizde 2015 yilinda baslayan “KF Yenidogan Tarama
Programi”nmin uygulamasindaki yasadigimiz deneyimleri, sorunlart ve ¢éziim yollarint hep
birlikte tartismak istiyoruz. Bu toplantidaki hedeflerimizden birisi de tiim diinyada oldugu gibi,
tilkemizde de eriskin yasta KF hastalarimizin sayist giderek arttigy icin, eriskin KF'e ozel
problemleri de konusmak olacak.

Sizlerle 12. Ulusal KF Sempozyumu’nda birlikte olmayi diliyor, saygi ve sevgilerimizi

sunuyoruz.
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Ana Konular

» Ulkemizde ve diinyada kistik fibrozis

» Kistik fibrozis yenidogan taramasi

* Son rehberlere gore KFTR disfonksiyonunun tanimlanmasi

* Kistik fibroziste enfeksiyon kontrolii ve solunum yolu enfeksiyonlar1
» Kistik fibroziste alerjik bronkopulmoner aspergillozis

* Son rehberler esliginde kistik fibroziste tiiberkiiloz dig1 mikobakteri enfeksiyonlari
* Kistik fibroziste ileri donem akciger hastaligina yaklasim

* Kistik fibroziste akciger transplantasyonu

» Kistik fibroziste modiilator tedaviler

» Kistik fibroziste gastrointestinal sistem ve beslenme

» Kistik fibroziste diger sistem komplikasyonlari

» Kistik fibroziste fizyoterapi

* Erigkinde kistik fibrozis

* Kistik fibroziste klinik ¢aligmalar i¢in belirtecler



“12. Ulusal Kistik Fibrozis Sempozyumu”

23 Mayls 2025, Cuma

09.00-09.15 Agllls

09.15-10.05

* KF’nin Tirkiye’de ve Diinya’da ge¢misi ve bugiini
Ugur Ozgelik

* Ulusal KF Kayit Sistemi bize neler soylityor?
Deniz Dogru Ersiz

10.05-10.55

* Beslenme durumunun degerlendirilmesi; beslenme ve vitamin destegi
Ersin Giimiis

» Akciger ve barsak mikrobiyomu
Dilber Ademhan Tural

10:55-

11:10 Ala

Konferans: KFTR disfonksiyonunun tanimlanmas: “CF, CFSPID, CFTR-RD”
11.10-11.35 Oturum baskanlari: Demet Can, Velat Sen
Konusmaci: Ebru Yalcin

11.35-12.25

* Diinya’da yenidogan taramast
Biilent Karadag

* Tiirkiye’de neredeyiz, sorunlarimiz ve ¢oziim onerileri
Tugba Sismanlar Eyiiboglu

12.25-13.30 Ogle Yemegi

Poster Sunumlar1
13.00-1330 6y rum Bagkanlart: Tugba Sigmanlar Eyiiboglu, Gékgen Kartal

13.30-14.40

* KF merkezinde enfeksiyon kontrol dnlemleri
Ayse Ayzit Kiling

» Akut pulmoner alevlenme tedavisi
Nazan Cobanoglu

* Kronik kolonizasyon tedavisi
Erkan Cakir

Konferans: Alerjik bronkopulmoner aspergillozis
14.40-15.05 Oturum Baskanlari: Deniz Dogru Ersoz, Ozlem Keskin
Konusmaci: Aysen Bingol




“12. Ulusal Kistik Fibrozis Sempozyumu”

15.05-15.20 Ara

15.20-16.30

» Endokrin sorunlar

Berna Celik Ertas

» Ps6do-Bartter sendromu

Halime Nayir Biiyiiksahin

* Uykuda solunum bozukluklar1
Ela Erdem Eralp

16.30-17.20

* Son donem hastalikta palyatif bakim

Sedat Oktem

*» Akciger nakli - ONLINE
Levent Midyat

17.20-18.20

Ana Salon 2. Salon 3. Salon
Sozli Sunum-| So6zli Sunum-1|
Oturum Baskanlari: Tugba | Oturum
Sismanlar Eyiiboglu- Bagkanlari: Nagehan

Halime Nayiwr Biiyiiksahin | Emiralioglu- Dilber
Ademhan Tural

* Vakal
Melih Hangiil

* Vaka Il
Tugba Ramash
Giirsoy

» Vaka III
Emine Gok

* Vaka IV
Gokgen Dilsa Tugcu

18.20-19.00

Agilis toreni ve Prof. Dr. Ayta¢ Coskun'un konusmasi "Tarihin Biiylik Gizemi:
Zerzevan Kalesi ve Mithras Tapinag1"

19.30

Aksam Yemegi




“12. Ulusal Kistik Fibrozis Sempozyumu”

24 Mayis 2025, Cumartesi

Ana Salon 2. Salon 3. Salon

|

Sozel Sunumlar-111 Ulusal KF Kayit Sistemi
Oturum Bagkanlari: Nevin calisma grubu toplantisi

08.00-08.50 Uzuner, Nilay Bas Ikizoglu

* Havayolu
temizleme teknikleri
Kiibra Kili¢

* Fiziksel aktivite,
egzersiz ve sporun
Onemi

Ebru Calik Kiitiikcii

08.50-10.00

» izlem protokolii ve tedavi siirecinde destek tedavilerin diizenlenmesi
Nagehan Emiralioglu Ordukaya

* Yan etkiler ve ilag etkilesimleri; ne yapilmal1?
Yasemin Gokdemir

» Ulkemizden deneyimler ve sorunlar
Giizin Cinel

10.00-10.15 Ara

10.15-11.05

* NTM hastalig1 tanisi
Beste Ozsezen

* NTM tedavisi
Ayse Tana Aslan

11.05-11.55

* Erigkin KF klinigine ge¢is programlari
Birce Sunman

* Erigkinde akciger ve diger sistem hastaliklar
Oguz Karcioglu

11.55-12.45

* Yasam kalitesi ve mental sagligin degerlendirilmesi
Ozge Yilmaz




» Kiiciik hava yollar1 hasarinin degerlendirilmesi
Zeynep Seda Uyan

12.45-13.00 | Kapanis
13.00-13.30  Ogle Yemegi



“12. Ulusal Kistik Fibrozis Sempozyumu”

Sunum

Kodu Bashk Isim
Kistik Fibrozis Transmembran Regiilatdr Protein-iliskili Hastalik
.. .. Meltem Yildiz
SS-01 (CFTR-RD) Tanili Cocuk Hastalarimizin Klinik ve Radyolojik -
e Kayaoglu
Ozellikleri
Kistik Fibrozis Yenidogan Tarama Programinin On Yillik .
55-02 Degerlendirmesi: Hacettepe Universitesi Cocuk Hastanesi Verileri Umay Kavgaci
Kistik Fibrozis ve Primer Siliyer Diskinezi Tanili Cocuk Burcu Capraz
SS-03  Hastalarimizda Impulse Osilometri’nin Tanisal Dogrulugunun P
- .. . Yavuz
Degerlendirilmesi
SS-04 I?f ll.Cocuk.la‘rda Farkli Egzersiz Yaklagimlariin Yagam Kalitesi Kiibra Kilig
Uzerine Etkisi
$S-05 Kistik Fibrozis Merkezinde Kistik Fibrozis Hiskili Hastalik Tanili Tusce Unlii
Cocuklarin Gozden Gegirilmesi &6
3S-06 $z'm1.1urf.‘ia 111nde'k¥ Aile VHeklm!e'nmn Klstlk Fibroz Hastaligina Yonelik Deniz Mavi Tortop
Bilgi Diizeylerinin Degerlendirilmesi
3S-07 Kistik Fibrozisli Hastalarda Uyku Kalitesi ve Uykululugun Yasam Fehmiye Funda
Kalitesi Uzerine Etkisi Karkin Giirel
3S-08 Pe"dlatrl‘k ‘Klst%k Fibrozis Hastalarinda Modiilator Tedaviye Bagh Betiil Cakir
Noropsikiyatrik Bulgular
Kistik Fibrozis Tamli Cocuklarda Uykuyla iliskili Solunum - .
55-09 Bozukluklarinin Degerlendirilmesi Omer Faruk Ipek
Kistik Fibrozisli Cocuklarda Yiiksek Etkili Modiilatér Tedavilerin
SS-10  |Anemi ve Demir Parametreleri Uzerindeki Etkilerinin Hande Yetisgin

Degerlendirilmesi
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“12. Ulusal Kistik Fibrozis Sempozyumu”

Sunum

Kodu Bashk Isim

3S-11 Kistik ﬁbr(')zllsy gocuklarda Yltamln A diizeyi ile Th17/Treg Handan Kekec
homeostazisinin incelenmesi
Modiilatér Tedavi Caginin Arka Plani: Kistik Fibroz Hastalarinda

S5-12 \fodiilator Tedaviye Erisimdeki Esitsizlikler ve Psikolojik Etkileri | DoTak OZtosun

3S-13 Kistik Fibrozis ve Kistik Fibrozis Dis1 Bronsektazi Hastalarinda Hava |Sevval Kaplan
Yolu Direnci Parametrelerinin impuls Osilometri ile Degerlendirilmesi Kilig

3S-14 Pediatrik klstq( ﬁbroms hastalarinda pulmoner alevlenmeler: Tek Nilgiin Kula
merkez deneyimi
IRT Tarama Programinda Yanlis Negatifligin KF Tanis1 ve Prognozu .

55-15 Uzerine Yansimalari: Tek Merkezin 9 Yillik Deneyimi Cigdem Korkmaz

3S-16 Kistik Fibrozis Yenidogan Tarama Testinin Tanida Yarattig1 Gamze Akca Ding
Karmasgalar

3S-17 Yenidogan Taramasinin ve Modiilatér Tedavi Yanitlarinin Kistik Gamzegiil Gozen
Fibrozisli Kardeslerde Karsilastirilmasi Bayramoglu

3S-18 Nazal Polip Varligt: Kistik Fibrozis ve Primer Siliyer Diskinezi Irmak Tanal
Sinonazal Problemlerin Yasam Kalitesi ve Uykuya Etkisi Sambel

35-19 Klst}k Flbl‘f)Z‘IS ve Primer Siliyer Diskinezi: Bronkoskopinin Tanisal Didar Agca Cengiz
Rolii ve Klinik Yansimalar1

35-20 KFTR Modiilatér Tedavisi: Solunum Fonksiyonlarimi Gtiglendirirken Ayyiice Unlii

Metabolik Riskleri Arttirtyor mu?
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Sunum
Kodu

SS-21

SS-22

SS-23

SS-24

SS-25

SS-26

SS-27

SS-28

SS-29

SS-30

Sozlii Sunum Oturumu - 3
Salon 2
24 Mayis, Cumartesi 08:00 - 08:50
Oturum Baskanlari: Nevin Uzuner, Nilay Bas ikizoglu

Bashk

Kistik Fibrozisli Cocuklarda Serum Human Epididymis Protein 4 (HE4)
Diizeyleri ile Solunum Fonksiyonlari , Klinik ve Laboratuvar Bulgular
Arasindaki Iliskinin Degerlendirilmesi

Ara Deger Ter Testi Olan Kistik Fibrozisli Cocuklarm Klinik Ozellikleri

Yenidogan Kistik Fibrozis Taramast ile Ankara Universitesi Cocuk Gogiis
Hastaliklar1 Boliimii’ne Yo6nlendirilen Bebeklerin Degerlendirilmesi

Ulusal Kistik Fibrozis Hasta Kayit Sistemi Veri Kalitesi Degerlendirme
Ziyaret Sonuglarinin Degerlendirilmesi

Ulusal Kistik Fibrozis Kayit Sistemi'ndeki Nazal Polipli Hastalarin
Genotipik ve Fenotipik Ozellikleri

D110H Mutasyonu Varliginda; Klinik Seyir Nasil Sekilleniyor?

Kistik Fibrozis Iliskili Metabolik Sendrom / Kistik Fibrozis Yenidogan
Tarama Pozitif, Kesin Olmayan Tan1 ve KFTR iliskili Bozukluk Tanisiyla
Takipli Hastalarin Degerlendirilmesi: 31 Hastalik Bir Kohort Calismasi

Alerjik Bronkopulmoner Aspergillosis Tanis1 ile Izlenen Hastalarimizin
Degerlendirilmesi

Kronik Candida Kolonizasyonu Olan Kistik Fibrozis Hastalarmin Klinik ve

Laboratuar Parametrelerinin Degerlendirilmesi

Kistik Fibrozisli Cocuk Hastalarda Beslenme Davranisi ve Diyet Tutumunun

Klinik Parametrelerle iliskisinin Incelenmesi

12

Isim

Burcu Capraz
Yavuz

Tugce
Kantemir

Nazan
Cobanoglu

Dilber
Ademhan
Tural

Handan Kekec

Emine Altay
Tanyer

Furkan Yilmaz

Bahar Ece
Tokdemir

Havva Ipek
Demir

Ibrahim Piski



Poster Sunum Oturumu - 1
23 Mayis, Cuma 13:00 - 13:30
Oturum Baskanlari: Tugba Sismanlar Eyiiboglu, Gokcen Kartal

Sunum . .
Kodu Bashk Isim
Dy i o . Zeynep ilksen
PS-01 |Yenidogan Taramasinda G6zden Kacan Kistik Fibrozis Vakasi .
Hocoglu
T . . .. . Ali Bugra
PS-02  [Kistik Fibrozis Hastalarinda Asilama Durumunun Degerlendirilmesi .
Cetinkaya
Modiilatér Tedavinin Nadir Ancak Zorlu Bir Komplikasyonu: Cilt " -
PS-03 Reaksiyonlarina Karsi Yeni Bir Desensitizasyon Stratejisi Ozge Ulgen
Tedaviye uyumsuz bir Kistik Fibrozisli cocukta: Burkholderia contaminans . e
PS-04 ve Aspergillus fumigatus Ko-Enfeksiyonu Begiim Yoriik
Kistik Fibrozisli 7-18 Yas Grubu Hastalarda Sosyal Yasam, Tedavi Yiikii ve | ... _
PS-05 Gelecek Algist: Gozlemsel Anket Calismast Glay Bilgin
PS-06 Yf.:mdogan taramas.lnln negatif o.lmam Kistik Fibrozisi diglamak i¢in yeterli Ferhat Kalkan
mi?: Tarama negatif, KF tanil bir olgu
PS-07 Ter Testi Merkezinin Ulagilabilirligi Yenidogan Taramasinin Basarisini Abdulkadir
Etkiler: Ge¢ Tan1 Alan Bir Kistik Fibrozis Olgusu Kuzu
PS-08 |Nazal Polip ile Prezente Olan Bir Kistik Fibrozisli Olgu Eylem Unay

13



SOZLU BILDIRILER
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SS-01 Kistik Fibrozis Transmembran Regiilator Protein-iliski}.i Hastalik (Cftr-Rd)
Tanihh Cocuk Hastalarimizin Klinik ve Radyolojik Ozellikleri

Meltem Yildiz Kayaoglu', Ebru Giines Yal¢in', Umay Kavgact', Tugge Kantemir’, Nagehan
Emiralioglu’, Deniz Dogru, Ugur Ozgelik*
1 Hacettepe Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi

Giris ve Amag: Kistik Fibrozis Transmembran Regiilatdr Protein-iliskili Hastalik (CFTR-RD); CFTR
fonksiyon bozuklugu sonucu olusan, ancak CF tani kriterini tam karsilamayan klinik bir antitedir.
CFTR-RD tanis1 6zgiin klinik bulgularin en az birinin olmast, ara degerde ter testi yiiksekligi olmasi ve
CFTR varyant analizi ile konulur. Tanis1 icin CF hastaligi dislanmalidir. Yontem: Hacettepe ihsan
Dogramaci Cocuk Hastanesinde takipli CFTR-RD tanili 21 ¢ocuk hasta ¢alismaya dahil edildi. Veriler
retrospektif olarak incelendi. Bulgular: CFTR-RD tanili 21 ¢ocuk hastanin 7’si kiz (%33,3) ve 14’1
erkekti (%66,7). Hastalarin bagvuru 6zelliklerine bakildiginda; 4’{iniin (%19) yenidogan taramasindan
IRT yiiksekligi ile geldigi, 4’tiniin tekrarlayan pankreatit ile (% 19), 9’unun pseudobartter sendromu
(PSB) ile ( %42,9), 4’linlin kronik 6ksiiriikk ve pndmoni gibi solunumsal sikayetlerle (%19) ve 1 hastanin
da kardesinin CFTR-RD tanis1 almasi nedeniyle (% 4,8) basvurduklar1 gortildii. Hastalarin CFTR-RD
tan1 yasi ortalama 9,38 + 4,68 yildi. Hastalarin tanida ter testleri ortalama 38,81 = 14,1 mmol/L idi.
Hastalarin yalmzca 1’1 (%4,8) daha once Kistik fibrozis iligkili metabolik sendrom (CRMS) tanisi
almisti. Hastalarin 3’tinde (%14,3) yaygin bronsektazi mevcuttu ve geri kalan 18 hastada bronsektazi
yoktu. Hastalarin 11’inde (%52,4) akuajenik palmoplantar keratoderma (APK) testi yapilabildi ve bu
hastalardan 5’inde ( %45,4) test pozitif saptandi. Hastalarin kulak burun bogaz muayenesinde 1 hastada
( %9,09) nazal polip saptandi. Primer sklerozan kolanjit ve erkek hastalarin hi¢ birinde vas deferens
agenezisi yoktu. Hastalarin yalnizca 2’sinin (%9,5) fekal elastaz diizeyi 200’iin altindaydi. Hastalarin
15’1 (%71,4) daha 6nce CF tanisi ile izlenmisti. Hastalarin 6zellikleri Tablo 1°de verilmistir. Tartisma:
CFTR-RD, CF’den ayr1 bir hastalik durumudur. Ozellikle ara deger ter testine sahip olan hastalarin
klinik tani kriterlerine ve veri tabanlarina gore tekrar degerlendirilmeleri bu taninin kesinlestirilmesi i¢in
cok onemlidir. Ciinkii tedavide modiilatorlerin endikasyonu yoktur ve sadece tutulan sistemlere gore
CF’de kullanilan destek tedavilerin verilmesi gerekmektedir. Tani i¢in her hastaya APK testinin
yapilmasi, erkek hastalarda da vas deferens agenezisinin arastirilmasi 6nemlidir. Psddobartter sendromu
calismamizda %42,9 oraninda gozlenmistir; PSB tablosu giincel bilgilerimizle CFTR-RD tanisi i¢in
belirlenmis evrensel klinik tani kriterleri arasinda aslinda yer almamaktadir, ancak literatiirdeki yeni
calismalarda varyant analizlerinin CFTR-RD ile uyumlu olmasi ve/veya fizyolojik ¢alismalarla bu grup
hastalarin da CFTR-RD kapsaminda degerlendirilmesi gerektigi belirtilmektedir.

Anahtar Kelimeler: CFTR-RD, Kistik Fibrozis Transmembran Regiilator Protein-iliskili Hastalik

15



SS-02 Kistik Fibrozis Yenidogan Tarama Programimin On Yilhk Degerlendirmesi:
Hacettepe Universitesi Cocuk Hastanesi Verileri

Umay Kavgacr', Deniz Dogru 1, Meltem Yildiz Kayaoglut, Tug¢e Kantemir?, Omer Faruk
Ipek?, Nagehan Emiralioglu!, Ebru Yalgin?, Ugur Ozcelik!
1 Hacettepe Universitesi

Giris: Tirkiye’de kistik fibrozis (KF) ulusal yenidogan tarama (YDT) programi 2015 yilinda
baslatilmistir ve topuktan alinan kan 6rneklerinde immiinoreaktif tripsinojen (IRT) diizeylerinin
Olclilmesiyle uygulanmaktadir. Eger IRT diizeyleri belirlenen esik degerin lizerindeyse, ikinci
bir IRT o6l¢limii yapilir. Her iki IRT degeri de esik degerin iizerindeyse bebekler ter testi igin
ilgili merkezlere yonlendirilir. Ter klor (Cl) testi >60 meq/L ise hasta KF olarak kabul edilir;
30-60 meq/L araliginda ise genetik analiz yapilir; <30 meq/L ise genetik analiz yapilmaz ve
bebek KF olarak degerlendirilmez. Amag: Bu ¢alismada, 2015 yilinda ulusal YDT programinin
baslatilmasindan itibaren Hacettepe Universitesi Cocuk Hastanesi’ne iki yiiksek IRT diizeyi
nedeniyle yonlendirilmis ve ter testi yapilmis bebeklerin 10 yillik siiregteki degerlendirmesinin
yapilmasi amaglanmistir. Yontem: Bu retrospektif kohort ¢aligmada, 1 Ocak 2015 ile 31 Aralik
2024 tarihleri arasinda KF i¢in YDT sonucu pozitif ¢ikan ve hastanemizde terde Cl testi yapilan
bebekler degerlendirildi. Genetik analiz ve ter Cl sonuglar1 hastane bilgi sistemlerinden ve hasta
dosyalarindan elde edildi. Bulgular: Calismaya toplam 1.370 bebek dahil edildi. 48 hasta (%3,5)
ter Cl diizeyi >60 meq/L oldugu i¢cin KF tanis1 aldi ve 13 hasta (%0,9) ara degerde (30-59
meq/L) ter Cl degerine sahipti. Ara deger ter Cl degerine sahip 13 hastanin 4’ii izlemden ¢ikt1
ve genetik analiz yapilmadi; 9 hastaya ise genetik analiz sonuglarma gére KFKOT/KIMS tanisi
konuldu. Takip siirecinde bu hastalarin 5’inde (%55,5) KF’ye konversiyon gozlendi. KF’e
konversiyon, 4’ hastada ter testi sonuglarinin yiikselmesi, 1’inde ise patojenik mutasyonlarin
saptanmasi nedeniyle oldu. Calismamizda KF/KFKOT orani 5,3:1 olarak hesaplandi. Takipte,
KFKOT/KIMS tamli 1 hastaya Pseudo-Bartter Sendromu &ykiisii ile birlikte KFTR iliskili
Hastalik (KFTR-IH) tanis1 konuldu ve bu dogrultuda izlenmeye devam edilmektedir. Tartisma:
Bu calisma, pozitif IRT sonuglarina sahip bebeklerde erken tarama ve izlemin 6nemini
vurgulamaktadir; cilinkii bu sayede KF ya da iliskili bozukluklarin zamaninda tani ve tedavisi
miimkiin olmakta ve uzun vadeli saglik sonuglari iyilestirilebilmektedir. KF/KFKOT oranimiz
literatiire kiyasla olduke¢a yiiksektir. Bunun nedenlerinden biri, ter testi sonucu 30 mmol/L’nin
altinda olan bebeklerde genetik analiz yapilmamasidir. Eger bu gruptaki bebeklere de YDT
kapsaminda genetik analiz eklenirse, KFKOT olan kisiler gézden kagirilmayacak ve bu
bireylerin klinik izlemleri daha uygun sekilde yonetilebilecektir.

Anahtar Kelimeler: kistik fibrozis, yenidogan taramasi
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SS-03 Kistik Fibrozis ve Primer Siliyer Diskinezi Tanih Cocuk Hastalarimizda impulse
Osilometri’Nin Tanisal Dogrulugunun Degerlendirilmesi

Burcu Capraz Yavuz', Ebru Yalgin!, Umay Kavgact, Tugge Kantemir?, Nagehan
Emiralioglu Ordukaya?, Deniz Dogru!, Ugur Ozgelik?
1 Hacettepe Universitesi T1p Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali, Ankara

Giris: Akciger temizleme indeksi (LCI 2.5%), kistik fibrozis (KF) ve primer siliyer diskinezi
(PSD) tanili ¢ocuklarda akciger hastaliginin erken evrelerini belirlemeye olanak tanir; ancak
uygulanmas1 uzmanlik gerektirir ve zaman alicidir. Ote yandan impulse osilometri sistemi
(IOS), cocuklarda minimal is birligiyle, kolaylikla ve kisa siirede uygulanabilir. Bu ¢alismanin
hipotezi, ‘FEV1 z-skoru normal olan KF ve PSD tanili ¢ocuklarda (¢KF, ¢PSD) IOS
indekslerinin akcigerde kiiciik hava yolu anormalliklerini tespit edebilecegi ve LCI 2.5%
degerlerine olan ihtiyaci ortadan kaldirabilecegi’ olarak belirlendi. Yontem: Bu ¢alisma tli¢lincli
basamak bir merkezde prospektif olarak Ocak 2024-Aralik 2024 arasinda yiiriitiildii. Rutin
poliklinik kontrolleri sirasinda degerlendirilen FEV1 z-skoru >-1.64 olan ve 5-18 yas
araligindaki ¢KF ve ¢PSD calismaya dahil edildi. Son 4 hafta igerisinde akut solunum yolu
enfeksiyonu gegiren ¢KF ve ¢PSD ¢alisma dis1 birakildi. Bulgular: 48 ¢KF ve 28 ¢PSD
hastasinin (medyan yaslar sirasiyla 12.0 ve 12.2y1l) verilerinin degerlendirildigi ¢aligmada, tim
hasta grubunda medyan 10S uygulanma siiresi 4 dakika, LCI 2.5% uygulanma siiresi ise 16
dakika olarak belirlendi. Gruplar arasinda FEV1 z-skoru ve LCI 2.5% z-skorlarinda istatistiksel
olarak anlamli bir fark saptanmadi. MEF25-75, X10Hz z-skorlar1 ve Scond ¢KF’da istatistiksel
olarak anlamli daha yiiksek saptandi (sirasiyla p=0.009, p=0.007, p=0.04); buna karsin Fres ve
R5-20Hz z-skorlarimin ¢KF’da anlamli olarak diisiik oldugu goriildii(p=0.04; p=0.01). ¢cKF’da
LCI 2.5% z-skoru ile X5Hz ve R5-20Hz z-skorlar1 arasinda anlamli korelasyon gozlendi (rho=-
0.49, p<0.001; rho=0.34, p=0.01); ¢PSD’da ise LCI 2.5% z-skoru ile X10Hz ve R5-20Hz z-
skorlar1 arasinda korelasyon saptandi (rho=0.59, p=0.02; rho=-0.5, p=0.01). ¢KF’da, X5 z-
skoru, anormal LCI 2.5% z-skorunu 6ngérmede en iyi belirleyici olarak saptandi (ROC egrisi
altinda kalan alan [AUC] 0.67; %95 giiven araligi [GA]:0.51-0.82; -0.5 kesim noktasi
kullanildiginda; %84 duyarlhilik, %38 6zgiilliik, %66.6 negatif prediktif deger [NPV]). ¢PSD’da
Fres z-skoru LCI 2.5% z-skorunu 6ngérmede daha iyi bir belirleyici olarak saptandi(AUC 0.75;
%95 GA 0.55-0.96; kesim noktasi olarak 0.54 belirlendiginde; %81.8 duyarhilik, %64.7
ozgiilliik, %84 NPV). Sonug: Cocuklarda I0S 6l¢iimii kolay ve hizli bir sekilde yapilabilir.
Diger parametreler ile birlestirildiginde, FEV z-skoru >-1.64 olan ¢cKF ve ¢PSD’da, kii¢iik hava
yollarindaki anormalliklerin saptanmasinda, yaygin klinik kullanim potansiyeline sahip
olabilir.

Anahtar Kelimeler: Kistik Fibrozis, Primer Siliyer Diskinezi, Impulse Osilometri
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SS-04 Kf’Li Cocuklarda Farkh Egzersiz Yaklasimlarimin Yasam Kalitesi Uzerine Etkisi

Kiibra Kilic:, Melda Saglam?, Ebru Calik Kiitiikciiz, Deniz Inal Ince?, Deniz Dogru?, Nagehan
Emiralioglu?, Ebru Yalcin®, Ugur Ozcelik?, Nural Kipers, Naciye Vardar Yagl
1 Hacettepe Universitesi, Thsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Klinigi,
Ankara, Tirkiye
2 Hacettepe Universitesi, Fizik Tedavi Ve Rehabilitasyon Fakiiltesi, Ankara, Tiirkiye
3 Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

Giris: KF’li bireylerde yasam kalitesini olumsuz etkileyen fiziksel, psikososyal semptomlar
go6zlenebilir. Amag ve Yontem: Bu ¢aligmanin amaci KF’li ¢ocuklarda tele rehabilitasyon yontemi ile
uygulanan farkli egzersiz egitimi modellerinin yasam kalitesi lizerine etkisini degerlendirmektir. KF
tanisina sahip 8-18 yas arasi 39 ¢ocuk rastgele sekilde lumbal stabilizasyon egzersizleri grubu ile birlikte
aerobik egzersiz egitimini uygulandigt kombine grup (n=13), sadece lumbal stabilizasyon
egzersizlerinin uygulandigi grup (n=13) ve kontrol grubu olmak tizere 3 gruba ayrildi. Egzersiz
egitimleri tele rehabilitasyon yontemiyle uzaktan 8 hafta boyunca uygulandi. Cocuklarin yasam
kaliteleri egzersiz egitimi dncesi ve sonrasi olacak sekilde Yeniden Diizenlenmis Kistik Fibrozis (CFQ-
R) anketinin 6-13 yas, Ebeveyn ve 14 Yas ve iizeri i¢in kullanilan formlarin fiziksel islevsellik ve
solunum parametreleri ile degerlendirildi. Sonuglar: KF’li ¢ocuklarin( ortalama yas=11.41+£2.18) CFQ-
R (6-13 yas) fiziksel islevsellik ve solunum parametrelerinde gozlenen puan degisiklikleri sirasiyla
kombine egzersiz egitimi grubunda (Afiziksel islevsellik=8.08+20.69; Asolunum =7.70£13.16); lumbal
stabilizasyon egzersizleri grubunda (Afiziksel islevsellik =0+£25.63; Asolunum =9.72+20.66) ve kontrol
grubunda (Afiziksel islevsellik =-17.46+16.80; Asolunum =1.19+£16.26) olarak saptandi. Ancak bu
parametrelerde grup zaman etkilesiminde anlamli farklilik bulunmadi (p>0.05) . CFQ-R (Ebeveyn)
anketinin solunum parametrelerinin grup- zaman etkilesiminde anlaml farklilik saptanmadi (p>0.05).
Ancak CFQ-R (Ebeveyn) anketinin fiziksel islevsellik parametresinde grup-zaman etkilesiminde
istatistiksel olarak anlamli farklilik bulundu (F=3,504; p=0,044). Bu parametrede egitim ile kombine
egzersiz egitim grubunda (Afiziksel islevsellik=10,10+£16,40; p=0,068) ve lumbal stabilizasyon
egzersizleri grubunda (Afiziksel islevsellik=8,02+26,36; p=0,314) istatistiksel olarak bir degisiklik
gbzlenmemesine karsin kontrol grubunda (Afiziksel islevsellik=-13,75+9,00; p=0,007) istatistiksel
olarak anlamli bir azalma saptandi. Ek olarak CFQ-R (14 yas iizeri) anketinde fiziksel islevsellik ve
solunum  parametrelerinde  sirasiyla  kombine  egzersiz  egitimi  grubunda  (Afiziksel
islevsellik=16.66=11.78; Asolunum =11.11£15.71), lumbal stabilizasyon egzersizleri grubunda
(Afiziksel iglevsellik=16.66; Asolunum=5.56) ve kontrol grubunda (Afiziksel islevsellik=13.19+10.38;
Asolunum=-1.394+6.97) puan degisiklikleri goézlendi. Tartisma: Calismamizda CFQ-R (Ebeveyn)
anketinin fiziksel islevsellik parametresinde egitim gruplarinda bir degisiklik olmamasina karsin,
kontrol grubunda bu parametrede azalma gézlendi. Ayrica CFQ-R (6-13 yas) ve CFQ-R (14 yas tizeri)
anketlerinin solunum parametresinde istatistiksel olarak anlamli farklilik gosterilmese de egzersiz
egitim gruplariin ikisinde de egitim ile klinik olarak anlamli kabul edilen 4 puanin iizerinde bir artis
gozlendi. Bu sonuglar egzersiz egitimlerinin, kisilerin fiziksel olarak daha aktif kalmasi ve solunum
semptomlarinda azalma saglamasi nedeniyle yasam kalitesinde iyilesmeler saglayabilecegini
distindiirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Kistik fibrozis, egzersiz, yasam kalitesi
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SS-05 Kistik Fibrozis Merkezinde Kistik Fibrozis iliskili Hastalik Tanih Cocuklarm
Gozden Gecirilmesi

Tugce ﬁplﬁl, Tugba Sismanlar Eyiliboglu?, Ayse Tana Aslan !
1 Gazi Universitesi T1p Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklari
2 Azi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar

Giris ve Amag: Kistik fibrozis (KF) iliskili hastalik (KFIB) tanis;, CFTR disfonksiyonun
bulunmasi ancak KF tan1 kriterlerinin tam olarak karsilanmamasidir. KFIB tanisinin konulmasi
zordur ve bu hastalarin takip ve tedavi siireci heniiz netlik kazanmamistir. KF merkezimizde
KFIB ile takip edilen hastalarin dzelliklerini incelemeyi amagladik. Method: 2007-2024 yillart
arasinda merkezimizde izlenen KFIB tanili hastalarin yaslari, cinsiyetleri, klinik bulgular,
genetik analizleri, ter testi sonuglari, pankreas yeterlilik diizeyleri, solunum fonksiyon testleri
ve balgam kiiltiir iiremeleri incelenmistir. Sonuglar: Merkezimizde bu siiregte 66 ¢cocuk hasta
KF ile tanist ile 8 hasta KFiB tanisi ile izlenmistir. Sekiz hastanin 4°ii (%50) kizdi. Hastalarin
yas ortalamasi 14 +4,6 (6,15-20,5) yild1. Hastalarin 5’inde (%62,5) kronik pankreatit, 2 (%25)
hastada kronik rinosiniizit, 1 (%12,5) hastada bronsektazi mevcuttu. Erkek hastalarda bilateral
vaz deferens yoklugu saptanmadi. Hicbir hastada Psodo-Bartter sendromu ve Alerjik
bronkopulmoner aspergillozis saptanmadi. Terde klor Olglimii ortalama degeri 34,45+10
mmol/L (22,7-50,18) olarak saptandi. Hastalarin higbirinde pankreatik yetmezlik saptanmadi.
Yalnizca bir hastada metisiline duyarli stafilokokus aureus iiremesi mevcuttu. Solunum
fonksiyon testi yapabilen 4 hastanin ortalama FEV1 % degeri 87+11,1 (75-102), ortalama FVC
% degeri 72+13,8 (72-99) olarak saptandi. Dort hastada tek varyant (3 Variants classified as
unknown significance(VUS) , 1 non-disease causing), 4 hastada 2 varyant (2 hastada CFTR-
RD causing/non-disease causing, 1 hastada CFTR-RD causing/CFTR-RD causing, 1 hastada
VUS/VUS) saptandi. Saptanan varyantlar M9521, L997F, 3601-17T>C, Y89C, M348K,
€.1533A>G, ¢.-827A>T idi. Kronik rinosiniiziti olan bir hastada saptanan c.1533A>G varyanti
ve kronik pankreatiti olan bir hastada saptanan c.-827A>T varyanti KF veri tabanlarinda
saptanmadi. Tartisma: KFIB nadir goriilmekte olup ¢alismamizda KFIB tanil1 hastalarm farkli
klinik bulgular, farkli genetik ve laboratuvar sonuclar ile izlendigi goriilmiistiir. Genetik
cesitliligi farkli olan toplumlarda KFiB’e neden olabilecek yeni varyantlar saptanabilir.

Anahtar Kelimeler: kistik fibrozis iliskili hastalik, genetik, kistik fibrozis
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SS-06 Sanhurfa ilindeki Aile Hekimlerinin Kistik Fibroz Hastaligina Yonelik Bilgi
Diizeylerinin Degerlendirilmesi

Deniz Mavi Tortop?
1 Sanlhurfa Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris Kistik fibrozis (KF), 2015 yilindan itibaren {ilkemiz ulusal yenidogan tarama programina
dahil edilmistir. Tarama sonuglarinin degerlendirilmesi, hastalarin ilgili merkezlere
yonlendirilmesi ve izlemlerinin saglanmasi, birinci basamak saglik hizmetlerinde gorev yapan
aile hekimlerinin sorumlulugundadir. Bu nedenle aile hekimlerinin KF hakkindaki bilgi
diizeyleri, erken tan1 ve etkili yonetim acisindan biiylik 6nem tagimaktadir. Amag ve Yontem
Bu calisma, Sanhurfa’da gorev yapan aile hekimlerinin KF hakkindaki bilgi diizeylerini ve
farkindaliklarini degerlendirmeyi amaglayan tanimlayici bir pilot ¢alismadir. Calismaya 45 aile
hekimi katilmistir. Katilimcilara Google Forms {izerinden 25 soruluk bir anket uygulanmistir.
Anket; demografik ozellikler, bilgi diizeyi ve hastaliga yonelik endiseleri i¢eren ii¢ boliimden
olusmaktadir. Dokuz soru, aile hekimlerinin demografik ve mesleki Ozelliklerini
degerlendirmek amaciyla hazirlanmistir. On bir soru, KF’nin tarama, tan1 ve tedavi siire¢lerine
yonelik bilgi diizeylerini 6lgmeye yoneliktir. Son olarak, bes soru hekimlerin KF ile ilgili
endiselerini belirlemeye odaklanmistir. Veriler, tanimlayict analizlerle degerlendirilmistir.
Sonuglar Katilimcilarin %55,6’s1 (n=25) 10 yildan fazla hekimlik deneyimine sahipti. Daha
once KF hakkinda egitim aldigin1 belirtenlerin oran1 %63 olup, %68,9°u bu egitimi tip fakiiltesi
doneminde aldigmi ifade etti. Katilimcilarin 9%35,6’s1 calistigi bolgede hi¢c KF hastasi
gormedigini, %26,7’si ise bolgedeki KF’li hasta sayisin1 bilmedigini belirtti. Hekimlerin
%51,1°1 (n=23) KF siiphesiyle hastasini ileri bir merkeze yonlendirdigini bildirdi. Bolgedeki
KF merkezlerinin varligi hakkinda bilgi sahibi olanlarin oran1 %46,7 olarak saptandi. Kalitim
seklini dogru bilenlerin oran1 %71,7 idi. En sik bilinen semptomlar arasinda tekrarlayan akciger
enfeksiyonlart (%84,4) ve gecmeyen hisilti (%64,4) yer alirken, rektal prolapsus (%8,9) gibi
nadir belirtilerin farkindaligi daha diisiiktii. Immiin rektif tripsinojen (IRT) kistik fibroz
taramasinda kullanildigini bilenlerin oran1 %68,9 idi. Tan1 araglar1 arasinda ter testi %889,
genetik analiz %73,3 oraninda bilinirken; izlem sikligin1 dogru olarak belirten aile hekimi sayis1
21 idi. Tedavi yontemlerinden en sik bilinen solunum fizyoterapisiydi ve %66,7 oraninda
bilinmisti. Beslenme sekli olarak yiiksek kalorili diyet cevabini veren 16 aile hekimiydi.
Katilimeilarin ¢ogunlugu hasta yonetimi konusunda stresli ve endigeli oldugunu belirtti.
Tartisma Caligma, aile hekimlerinin KF hakkinda temel bilgiye sahip oldugunu, ancak pratik
uygulama, yonlendirme ve tedaviye yonelik konularda bilgi eksiklikleri yasadiginm
gostermektedir. Bu eksikliklerin giderilmesi amaciyla aile hekimlerine giincel KF bilgi
rehberlerinin hatirlatilmasi ve egitim seminerlerinin gézden gecirilmesi, farkindalik diizeyinin
artirtlmasina katki saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: Aile hekimleri, Bilgi ve Farkindalik, Kistik Fibrozis
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SS-07 Kistik Fibrozisli Hastalarda Uyku Kalitesi ve Uykululugun Yasam Kalitesi
Uzerine Etkisi

Fehmive Funda Karkin Giirel!, Dilber Ademhan Tural?, Hande Yetisgin®, Sule Selin
Akyan?, Sat1 Tabak¢1®, Sanem Eryilmaz Polat®, Gokcen Dilsa Tugcu®, Giizin Cinel®
1 Nkara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1
2 Ankara Yildirrm Beyazit Universitesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dali,ankara
Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Gogiis Hastaliklart Klinigi
3 Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Goglis Hastaliklar1 Klinigi

GIRIS Kistik fibrozis (KF), beyaz irkin en sik gériilen otozomal resesif gegisli hastaliklarindan
biridir. KF’li hastalarda zamanla meydana gelen solunum fonksiyon kayb1 ve diger sistemik
tutulumlara bagli olarak hastalarin yasam kalitesi olumsuz olarak etkilenmektedir. Cocukluk
caginda uykuda solunum bozuklugu, uykusuzluk, parasomniler ve sirkadiyen ritim
bozukluklar1 gibi uyku bozukluklar1 goriilebilmektedir. Kronik hastaligi olan ¢ocuklarda uyku
bozukluklar1 goriilme siklig1 artmaktadir. KF’li hastalarda 6zellikle solunum fonksiyonlarinda
meydana gelen bozulmalara bagli olarak uyku bozuklugu goriilme orani ylikselmektedir. Uyku
bozukluklarinin taninmasi ve tedavisi, hastalarin yasam kalitesinin artmasiyla sonuglanabilir.
AMAC Bu calismada, KF’li ¢ocuklarda uykuda solunum bozuklugu, uyku kalitesi ve gilindiiz
uykululugunun yasam kalitesine etkilerini degerlendirilmesi amaglandi. GEREC YONTEM Bu
kesitsel gozlemsel ¢alisma, Temmuz-Kasim 2024 tarihleri arasinda yiiriitiilmiis olup, 6-18 yas
arasindaki 40 KF'li ¢ocuk (hasta grubu) ve 54 saglikli ¢ocuk (kontrol grubu) ¢alismaya dahil
edilmistir. Yasa uygun yasam kalitesi anketleri, Pediatrik Uyku Anketi (PUA), Pittsburgh Uyku
Kalitesi Indeksi (PUKI), Epworth Uykululuk Skalasi (EUS-Cocuklar ve Ergenler) tiim
katilimcilara uygulanmistir. Tiim katilimcilarin demografik verileri ve KF'li cocuklarin klinik
ozellikleri kaydedilmistir. Modiilatér tedavi kullanan (n:17) ve kullanmayan (n:23) KF’li
hastalar arasinda alt grup analizleri yapilmistir. SONUCLAR Vaka ve kontrol grubunun ortanca
yast sirastyla 10,3 yil (Q1:7,7-Q3:11,6), 10 yil (Q1:7- Q3:14) idi. Vaka grubunun %52,5°1,
kontrol grubunun %59’u kiz hastadan olusmakta olup KF’li hastalar ve kontrol grubu arasinda
yas ve cinsiyet dagilimi acisindan fark bulunmamistir Yasam kalitesi anketi sonuglar1 Tablo-
I'de ozetlenmistir. PUA, PUKI ve EUS puanlart KF'li ¢ocuklarda kontrol grubuna gore
istatistiksel olarak anlamli sekilde daha yiiksek bulunmustur (sirastyla p-degerleri; <0.001,
<0.001, 0.013). Tablo 2’de 6-13 yas arasindaki KF'li ¢ocuklarda uyku bozukluklari, uyku
kalitesi ve uykululugun yasam kalitesi lizerindeki regresyon analiz sonuglarint 6zetlemektedir.
Modiilator tedavi alan ve almayan KF'li hastalar arasinda yalnizca yasam kalitesi sindirim alt
Olgeginde istatistiksel olarak anlamli bir fark bulunmustur (p=0.036). Uyku bozuklugu
(p=0.047), kotii uyku kalitesi (p=0.030) ve giindiiz uykululugu (p=0.248), modiilatér tedavi
kullanmayan hastalarda kullanlardan daha yaygin bulunmustur. TARTISMA Kronik hastaligi
olan ¢ocuklarin yasam kalitesinin iyilestirilmesi 6ncelikli tedavi hedeflerindedir bu nedenle son
zamanlarda yasam kalitesini etkileyen faktorler lizerine ¢ok fazla calisma yapilmaktadir.
Calismamizda, uykuda solunum bozuklugu, giindiiz uykululuk hali ve uyku kalitesinin KF'li
hastalarin yasam kalitesinde dnemli rolleri oldugunu gosterdik. Sonuglarimiz, KF’li hastalarin
takiplerinde uyku degerlendirmesi yapilmasimin ve uyku problemlerinin tespit edilmesinin,
hastalarin yasam kalitelerini etkileyecegine isaret etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Kistik Fibrozis, yasam kalitesi, ¢cocuk, uyku kalitesi, uykululuk
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Tablo 1. Kistik Fibrozlu Cocuklarda, Kontrol Grubunda ve Ailelerinde Yasam Kalitesi
Alanlarinin Degerlendirilmesi

6-13 yas Adolesan Yas Grubu (>14yas) Ebeveyn
Yasam KF, n:32 Kontrol grubu, p KF, n:8 Kontrol grubu, p KF, n:32 Kontrol grubu, p
Kalitesi n:37 n:17 n:37
Anketi . . .
Alanlart median, Q1-Q3 median, Q1-Q3 median, Q1-
median, Q1-Q3 median, Q1-Q3 Q3 median, Q1-Q3
Fiziksel 69.4 (41.7-75.0) 93.7 (87.5-100.0) <0.001 | 66.7 (50.7-97.9) 90.0 (78.1-96.8) >0.05 68.8 (33.3- 96.8 (80.0-100.) | <0.001
77.8)
Duygusal 79.2 (62.5-85.4) 85.0 (75.0-95.0) 0.003 | 70.0(58.0-93.3) 90.0 (75.0-95.0) >0.05 70.8 (50.0- 90.0 (80.0- <0.001
86.6) 100.0)
Yemek - 61.1 (55.6-72.3) 94.4 (70.2- 66.6 (50.0-
yeme 100.0) 88.9)
Durumu
Tedavi 66.7 (66.7-77.8) 64.7 (50.0-77.8) 66.6 (62.2-
Sorumlulugu 88.9)
Sosyal 57.1(52.4-66.7) | 100.0 (90.0-100.0) <0.001 | 69.4(60.1-83.3) | 95.0(85.0-100.0) 0.008 100.0 (90.0 -
100.0)
Viicut imaji 77.8 (66.7- 83.3 (66.7-93.1) 66.7 (55.6-
100.0) 88.9)
Solunumsal | 83.3(70.8-91.7) 88.9(67.2-93.1) 72.2 (58.3-
83.3)
Sindirim 66.7 (66.7- 66.7 (66.7-77.8) 66.7 (66.7-
Durumu 100.0) 77.8)
Okul 100.0 (90.0-100.0) 90.0 (75.0-100.0) 66.7 (58.3- 95.0 (90.0- <0.001
66.7) 100.0)
Fiziksel 66.7 (66.7-70.8) 66.6 (66.6-
Giiclii 70.8)
Hissetme
Durumu
Saghikh 66.7 (55.6-77.8) 66.7 (55.6-
Hissetme 77.8)
Durumu
Kilo 55.56(50-88.9) 55.6(50-88.9)
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SS-08 Pediatrik Kistik Fibrozis Hastalarinda Modiilator Tedaviye Bagh Noropsikiyatrik
Bulgular

Betiil Cakir!, Meltem Akgiil Erdal?, Dilara Demirel:, Nagehan Emiralioglu?, Ebru Yalgin?,
Deniz Dogrut, Ugur Ozcelik!
1 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi

Giris -Amag Kistik fibrozis (KF), kistik fibrozis transmembran regiilator proteini (KFTR)
genindeki mutasyonlar sonucu olusan multisistemik bir hastaliktir. KFTR protein defektini
diizeltmeye yonelik gelistirilen KFTR modiilatorleri, klinik iyilesmede en etkili tedaviler
olmakla birlikte, takiplerde yan etkiler gdzlenebilmektedir. Ivakafor, lumakaftor/ivakaftor
(LUM/IVA) ve eleksakaftor/tezakaftor/ivakaftor (ETI) ile en sik bildirilen yan etkiler, bas
agris1, nazal/siniis konjesyonu, rinore, iist solunum yolu enfeksiyonu, bogaz agrisi, karin agrisi,
diyare, bulanti, dokiinti ve bas donmesidir. Nadir olarak noropsikiyatrik yan etkiler de
bildirilmistir. Bu ¢alismada KFTR modiilator tedavi alan hastalarimizda gelisen noropsikiyatrik
yan etkileri incelemeyi amagcladik. Y&ntem Hacettepe Universitesi Cocuk Gogiis
Hastaliklari’nda takipli, 01.03.2022 ile 28.02.2025 tarihleri arasinda KFTR modiilator tedavi
baslanmis ve yan etki gelisen 0-18 yas arasi hastalar dahil edilmistir. Sonuclar Klinigimizde
KFTR modiilator tedavi alan toplam 110 hasta vardi. Bu hastalardan 4’linde (1 kiz)
noropsikiyatrik yan etki gozlendi. Hastalar 6-19 yas arasindaydi. Yan etki sikligi % 3.6
bulundu. Bu hastalarin 3 ‘4 ETI ,1’1i LUM/IVA kullaniyordu. Gozlenen durumlar ajitasyon,
ellerde titreme, unutkanlik, dalginlik, basagrisi, kusma, hiperaktivite idi. Sikayetler 20 giin ile
1 ay arasinda gelismisti. Bir hastada ilag kesildi.Bir hastada doz azaltilarak izlendi. Hastalarin
dordiinde de sikayetlerin geriledigi goriildii. (Tablo 1) Tim hastalarin ilag yaniti
degerlendirildiginde, ter testi degerlerinde diisme, solunum fonksiyon testlerinde ve yasam
kalite anket sonuglarinda iyilesme goriildii. (Tablo2) Tartigma Literatiirde KFTR modiilator
tedavileriyle iliskili noropsikiyatrik yan etkiler bildirilmistir. Bunlar genellikle eriskin
hastalarda depresyon, anksiyete ve bilissel degisiklikler seklindedir.l Bu hastalarin
yonetiminde doz azaltma, ila¢ kesme ya da tedavi degisiklikleri ile iyi klinik sonuglar
bildirilmistir.2 Calismamizda, KFTR tedavileri sonrasinda baslayan ¢esitli noropsikiyatrik
bulgular1 olan 4 ¢ocuk hasta tanimlanmistir. Bu hastalar eriskin vakalardan 6rnek alinarak doz
azaltma, ila¢ kesimi ya da ilaca devam etme seklinde takip edilmistir. Tiim hastalarimizda
noropsikiyatrik semptomlarin tamamen geriledigi gézlenmistir. Bu bulgular KFTR modiilator
tedavi siirecinde noropsikiyatrik izlemin 6nemini ve rutin muayenelerde tiim yan etkilerin
degerlendirilmesi gerektigini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Kistik Fibrozis,Modiilator tedavi,Noropsikiyatrik yan etki
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Tablo 1. Hasta demografik ve klinik ozellikleri
ETI: eleksakaftor/tezakaftor/ivakaftor, LUM/IVA: lumakaftor/ivakaftor, , KCFT: karaciger
fonksiyon testleri

Tedaviden

Hasta no Genetik sonra Diger yan
Tam yas1 mutasyon Modiilator . Noropsikiya " Tedavi . etkiler
Yas e en: . sikayet o . Konsiiltasyon Tetkik
Ay Tam klinigi  (1.allel/2.all tedavi N trik sikayet ' devami
Cinsiyet el) baslama
zamani
Cocuk
psikiyatrisine
Hasta 1 IRT F508del | LUM/IVA : S hi e ilag _ _ LI
yas yiiksekligi /F508del -2y grest psikiyatrist kesildi .=y
K davraniglar igerisinde
sikayetleri
geriledi.
Hasta 2 3 aylik/kilo E_llerde Cocuk néoroloji ) EEG: ~ 3ay
19 yas kayb1 F508del ETI .ay titreme Ergen saglig Tlag normal . igerisinde
E ,steatore /R1070Q ’ Dalginlik (doz azaltilma | kesilmedi | Beyin MRG: kendiliginden
Unutkanlik Onerildi) normal geriledi.
Davranis
: terapisi
H;‘“: 3 IRT F508del ETI La Hiperaktivit Cocuk keslillfle - ) KCFT 2ay
1y<: $ yiiksekligi /F508del ay e psikiyatrisi yiiksekligi igerisinde
sikayetleri
geriledi
Doz azaltimi
Doz sonrast
2 azaltildi. sikayetleri
Hasta 4 aylik/direngl F508del ETI - Basagrisi 2 sene Beyin BT: Dokiintii azald.
12yas L /2790-1G- 20 giin -
E i ishal ~C Jkusma sonra tam normal Katarakt Tam doz
doza sonrasl
gecildi sikayet
gelismedi.

Tablo 2. KFTR modiilator tedavi yaniti
CFQ-R: KF yasam kalite anketi-solunum skoru, FEV1: 1. Saniyedeki zorlu ekspiratuar hacim

Terde klor diizeyi 0.ay

Terde klor diizeyi

RE:)

FEV1 0.ay

FEV1 12.ay

CFQ-R 0.ay

CFQ-R 12.ay

Hasta 1 86 mmol/lt - - 38.8 -

Hasta 2 133 mmol/It 36 mmol/It 66 84(%27) 27.7 72.2
Hasta 3 101 mmol/lt 40 mmmol/lt 76 90(%18) 8.3 91.6
Hasta 4 60 mmol/It 48 mmol/It 120 128(%6) 83.3 91.6
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SS-09 Kistik Fibrozis Tanih Cocuklarda Uykuyla Iliskili Solunum Bozukluklarmmn
Degerlendirilmesi

Omer Faruk ipek:, Nagehan Emiralioglu Ordukayat, Raziye Atan:, Havva ipek Demir*, Ebru
Yalgim , Deniz Dogru Ersoz :, Ugur Ozgelik!
1 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dal1, Cocuk Gogiis
Hastaliklar1 Bilim Dal1, Ankara, Tirkiye.

Girig: Kistik Fibrozis(KF), malniitrisyon ve ilerleyici akciger hastaligi ile karakterize kronik
multisistemik bir hastaliktir. Uykuyla iliskili solunum bozukluklar1 (UISB), KF hastalarinda yasam
kalitesini ve hastalik progresyonunu olumsuz etkileyebilmektedir. Cocuklarda UISB’nin prevalansi ve
Ozelliklerine iligkin veriler sinirhidir. Amag ve Yontem: Bu g¢alismanin amaci, KF tanili ¢ocuklarda
uykudaki oksijen ihtiyacini, UISB’nin varligini ve 6zelliklerini retrospektif olarak degerlendirmektir.
Hacettepe Universitesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Uyku Laboratuvari’nda 01.01.2017 — 25.03.2025
tarihleri arasinda horlama, hipoksi gibi sikayetleri nedeniyle polisomnografi (PSG) yapilan KF tanili
cocuklarin tibbi kayitlar1 gozden gegirilmistir. Toplanan veriler; hastalarin demografik 6zellikleri, klinik
ozellikleri, solunum fonksiyon testi (SFT) parametreleri, genotipleri ve PSG parametrelerini
icermektedir. Ayrica, uyku apnesi olan ve olmayan hastalarda SFT ve hastalik durumu karsilagtirmasi
yapilarak, apne-hipopne indeksi(AHI) ile SFT parametreleri arasindaki korelasyon incelenmistir.
Sonuglar: Calismaya polisomnografi yapilan 15 KF tanili ¢cocuk dahil edildi. Hastalarin medyan yast
13,5 yil (3-17,5 yil) olarak bulundu. Toplam uyku siiresi medyam 321 dakika(109-401,3 dakika) olup,
bu siirenin genis bir aralikta degistigi goriildii. Hastalarin medyan AHI degeri 0,7 (0-3,5) olarak bulundu.
Hastalarm %53,3’tinde uyku apnesi bulunmazken, %46,7’sinde hafif diizeyde hipopneler ile giden uyku
apnesi goriildii. Uykuda oksijen saturasyonlarinin medyani %89 (%83-%95) olarak 6l¢iildii. Hastalarin
%73,3 inlin uykuda oksijen ihtiyaci oldugu goriildii. Hipoventilasyon goriilmedi. 2 hastada hiperkarbik
deger olmasina karsin hipoventilasyon sinirlarinda degildi. Hastalarin medyan FEV1 z skoru -6,87(-
8,75-2,78). Yapilan karsilastirmalarda, uyku apnesi olan ve olmayan c¢ocuklar arasinda SFT
parametreleri (p=1,000), oksijen ihtiyaci(p=0,87) ve diger klinik degiskenler acisindan anlaml fark
bulunmadi. Hafif uyku apnesi olan ¢ocuklarda PSG uygulamasinin daha erken yaslarda yapildig:
saptandi(14,5 y1l-10 yil; U = 10,500; p=0,042).AHI degeri ile SFT parametreleri arasinda istatistiksel
olarak anlamli korelasyon saptanmadi(r=0,077; p=0,786). Tartisma: Bu c¢alismada, PSG yapilan KF
tanili ¢ocuklarin yaklagik yarisinda hafif diizeyde uyku apnesi saptanmistir. Uyku apnesi olan ve
olmayan gruplar arasinda SFT parametreleri agisindan anlamli fark bulunmadigi gibi, AHI diizeyi ile
SFT parametreleri arasinda anlaml bir korelasyon tespit edilmemistir. Hastalarin %73,3’tinde uykuda
oksijen ihtiyaci saptanmigtir. Bunda PSG igin yonlendirilen KF tanili ¢ocuklarin siklikla solunum
yetmezliginden siiphelenilen seg¢ilmis hastalar olmasi rol oynayabilir. Bu ¢aligma verileri KF
hastalarinda solunum fonksiyon testi sonuclar1 ve hastalik paremetrelerinin uyku apnesi ile iligkili
olmadigim gostermekle birlikte bu konuda daha fazla hasta ile yapilan calismalara ihtiyag
bulunmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Kistik Fibrozis, Uykuyla iliskili Solunum Bozukluklar1, Polisomnografi,
Obstriiktif Uyku Apnesi
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SS-10 Kistik Fibrozisli Cocuklar:_da Yiiksek Etkili Modiilator Tedavilerin Anemi ve
Demir Parametreleri Uzerindeki Etkilerinin Degerlendirilmesi

Hande Yetisgin®, Sat: Ozkan Tabakgt, Isil Bilgict, Meltem Kiirtiil Cakar?, Gamze Akc¢a Ding *,
Ayyiice Aktemur Unliit, Celebi Yildirrm?, Gokgen Dilsa Tugcut, Dilber Ademhan Turalz, Sanem
Eryilmaz Polat , Giizin Cinel?

1 Ankara Bilkent Sehir Hastanesi
2 Ankara Yildirrm Beyazit Universitesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi

Giris-Amag: Kistik fibrozis (KF), basta solunum sistemi olmak iizere birden fazla sistemi
etkilemektedir. KF hastalarinin bir¢ogunda ekzokrin pankreas yetmezligi gelismektedir. Pankreas
yetmezligi, makro besinlerin emilimini dogrudan, demir gibi mikro besinlerin emilimini ise dolaylt
olarak bozmaktadir. KF' de demir eksikligi nedenlerinin baslica; kronik inflamasyon, yetersiz beslenme
ve bozulmus demir emilimi oldugu diistiniilmektedir. Calismamizda yiiksek etkili modiilator tedavilerin
(YEMT), KF hastalarinin anemi durumu ve demir parametreleri tizerindeki etkilerinin degerlendirilmesi
amaglanmigtir. Gereg-Yontem: Calisma Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Gogiis Hastaliklar
Kliniginde retrospektif olarak gerceklestirilmistir. YEMT (elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor (ETI) ve
ivacaftor) kullanan 28 hastanin, modiilatoér baslangicinda ve tedavinin l.ay, 6.ay ve 12.ay
kontrollerindeki hemoglobin (Hb), hematokrit (Hct), ortalama korptiskiiler hacim (MCV), kirmiz1 kan
hiicresi (Rbc), trombosit sayisi (PLT), beyaz kiire sayisi (WBC), mutlak nétrofil sayist (ANS), mutlak
lenfosit sayisi (ALS), notrofil/lenfosit orani (NLR) ve ortalama trombosit hacmi (MPV) degerleri
degerlendirilmistir. Modiilator baslangicinda ve tedavinin 12.ayimdaki ferritin, demir, total demir
baglama kapasitesi, transferrin satiirasyonu, vitamin A, vitamin E, vitamin D degerleri kaydedilmistir.
Hastalarin semptomu/alevlenmesi olmadigi doénemlerinde alinan tetkikler c¢alismaya alinmistir.
Bulgular: Hastalarin 26’s1 (%92,8) ETI, 2’si (%7,2) ivacaftor kullaniyordu. Yas ortalamasi(+SD)
11,2+5,8 yas, viicut kitle indeksi (VKI) ortalamasi(+SD) 17.5+4.7 saptand1. Hastalarin 15’1 (53,5%) kiz
hastaydi. Hb degerleri modiilator kullanimi sonrasi artis gosterse de istatistiksel anlamli fark
saptanmadi. Ancak MCV degerlerinde 6.ay ve 12.aylarda istatistiksel anlamli artis goriildii. Hastalarin
modiilator kullanimi dncesi yillik pulmoner alevlenme sayisi ortalama(+SD) 2+1,3 iken, modiilatdr
sonrast yillik pulmoner alevlenme sayisi ortalama(+SD) 0,86+1,04 saptanmis ve aradaki azalma
istatistiksel anlamli bulunmustur (p<0,001). Pulmoner alevlenme sayisindaki azalma ile benzer sekilde
WBC, ANS, ALS ve PLT degerlerinde de istatistiksel anlamli diisiis gdzlendi. Modiilator kullanimi
sonrasinda serum demir diizeyi ve transferrin satiirasyonunda da baslangi¢ degerlerine gore istatistiksel
anlamli artis oldugu saptandi. Vitamin A, Vitamin D ve Vitamin E diizeylerinde modiilator kullanimi
sonrasinda anlamli fark goriilmedi. Sonug: Calismamiz, YEMT tedavilerin pulmoner alevlenmeleri ve
kronik inflamasyon durumunu azaltmasinin yani sira demir parametreleri iizerinde de olumlu etkilere
sahip oldugunu gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Kistik Fibrozis, Yiiksek Etkili Modiilator Tedaviler, Anemi, Demir Parametreleri
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Tablo 1:

Modiilator baslangici ve 1.,6. ve 12. Aylarinda Hemogram Parametreleri

Degerlendirilmesi

Modiilator Modiilator Modiilator Modiilator pl** | p2** | p3**

tedavi tedavinin tedavinin tedavinin

baslangicinda | 1.ayinda 6.aymnda 12.ayinda
Hb* (g/dL) 12.3£2.5 13.2+1.1 13.4+1.2 13.8+1.4 0.466 | 0.709 | 0.070
Ortalama, SD
Hct* (%) 40.6+3.7 40.2+3.1 41.0£3.4 42.5+4.6 0.380 | 0.918 | 0.061
Ortalama, SD
MCV* (fL) 80.0+5.8 80.5+£5.7 82.4+6.2 82.246.6 0.161 | 0.003 | 0.001
Ortalama, SD
Rbc* 5.2+0.6 5.1+0.6 5.0+0.6 5.2+0.7 0.063 | 0.009 | 0.327
(x10~12/L)
Ortalama, SD
WBC* 990043000 863042400 881042360 870042380 0.012 | 0.043 | 0.018
(x1079/L)
Ortalama, SD
ANS* 512042500 4460+2100 4670+1800 4860+1900 0.183 | 0.269 | 0.043
(x1079/L)
Ortalama, SD
ALS* 3630+1250 3270+1000 3150+970 3000+940 0.021 | 0.018 | 0.023
(x1079/L)
Ortalama, SD
NLR* 1.6+0.8 1.5+0.8 1.6+0.9 1.7+0.7 0.524 | 0.764 | 0.813
Ortalama, SD
PLT* 346000+99000 | 343000+101000 | 33300098000 | 328000+£104000 | 0.699 | 0.103 | 0.003
(x1079/L)
Ortalama, SD
MPV* (fL) 7.9+0.6 7.8+0.7 7.8+0.7 7.7+0.7 0.724 | 0.859 | 0.513
Ortalama, SD

*Hb: hemoglobin, Hct: hematokrit, MCV: ortalama korpiiskiiler hacim, Rbc: kirmizi kan hiicresi, PLT: trombosit
say1s1, WBC: beyaz kiire sayisi, ANS: mutlak nétrofil sayisi, ALS: mutlak lenfosit sayisi, NLR: n&trofil/lenfosit
orani, MPV: ortalama trombosit hacmi, SD: standart deviasyon

**p1: modiilator baglangici ve 1.ay degerleri arasindaki p degeri

p2: modiilatdr baslangici ve 6.ay degerleri arasindaki p degeri

p3: modiilatdr baslangici ve 12.ay degerleri arasindaki p degeri
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Tablo 2: Ferritin, Serum Demir, Demir Baglama Kapasitesi, Transferrin Satiirasyonu ve
Vitamin Diizeylerinin Degerlendirilmesi

Modiilator Modiilator p
tedavi tedavinin

baslangicinda | 12. ayinda

Ferritin (mcg/L) Ortalama, SD 22.1+15.0 29.3£25.1 0.248
Serum Demir Diizeyi (mcg/dL) 50.1+£21.7 63.4+£29.5 0.050
Ortalama, SD

Demir Baglama Kapasitesi 388+65 378+62 0.539
Ortalama, SD

Transferrin satiirasyonu (%) 13.7£7.2 17.0£8.0 0.049
Ortalama, SD

Vitamin A (mcg/L) Ortalama, SD 467+136 475+156 0.838
Vitamin E (mg/L) Ortalama, SD 12.543.1 12.6+4.5 0.838
Vitamin D (nmol/L) Ortalama, SD | 60.3+£23.9 59.9+26.9 0.494
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SS-11 Kistik Fibrozisli Cocuklarda Vitamin A Diizeyi ile Th17/treg Homeostazisinin
Incelenmesi

Tugba Sismanlar Eyiiboglu?, Ayse Tana Aslan , Nihan Oriikliiz, Melek Yaman 2, Milad
Abbasi 2, Handan Kekec!, Nilgiin Kula 1, Gok¢en Unal 3, Sevgi Pekcan 3, Ozlem Giilbahar 4,
Volkan Medenis, Emin Umit Bagriagik?

1 Gazi Universitesi T1p Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bd
2 Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Immunoloji Bd
3 Necmettin Erbakan Universitesi T1p Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar: Bd
4 Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Tibb1 Biyokimya Abd
5 Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Halk Saglig1 Abd

Giris: Vitamin A, immiin sistemde Treg ve Th17 maturasyonu da dahil olmak iizere bir¢ok
immiin stimilator ve immiin modiilator etkiye sahiptir. Bu ¢aligmada, kistik fibrozisli (KF)
cocuklarda vitamin A ile Th17/Treg arasindaki iligskiyi incelemeyi arastirmayir amacladik.
Yontemler: 2023-2024 yillar1 arasinda, iki KF merkezinde gergeklestirilen bir olgu-kontrol
caligmasidir. Calismaya, 8-18 yas araliginda, son bir ay i¢inde alevlenme gegirmemis ve anti-
inflamatuar veya modiilator tedavi almayan KF’li ¢cocuklar dahil edildi. Ayn1 yas grubundaki
saglikli ¢cocuklar ise kontrol grubu olarak ¢aligmaya alindi. Vitamin A ve Th17/Treg seviyeleri
iki grup arasinda karsilastirildi. Ayrica, vitamin A, Th17/Treg ve klinik-laboratuvar bulgulari
arasindaki korelasyon analiz edildi. Bulgular: Calismaya toplam 48 KF’li ¢ocuk ve 26 saglikli
kontrol dahil edildi ve %60°1 erkekti. KF grubunda viicut agirligi ve BMI z-skorlar1 daha diistik
saptand1 (p<0,05). Treg seviyeleri iki grup arasinda benzer olmasina ragmen, Thl17 ve
Th17/Treg oranlar1 KF grubunda daha yiiksek saptandi (sirasiyla p=0,042; p=0,016). Th17/Treg
orani ile viicut agirlig1 ve boy uzunlugu z-skorlari, beyaz kan hiicresi ve notrofil sayilar ile
negatif korelasyon saptanirken; Treg ile HbAlc ile negatif, kemik mineral dansitesi z-Skorlar1
ile pozitif korelasyon saptand1 (p<0,05). Ancak KF’li ¢ocuklarda vitamin A ile Th17, Treg ve
Th17/Treg seviyeleri arasinda bir korelasyon saptanmadi. Tartisma: KF’li ¢ocuklarda stabil
donemde bile artmis inflamasyonun bir gostergesi olarak daha yiiksek Th17 ve Thl7/Treg
seviyeleri bulunmustur. Artmis inflamasyonun, KF’li ¢ocuklarda biiylime parametrelerinin
daha diisiik olmasiyla iligkili oldugu ve bu durumun klinik seyri olumsuz etkileyebilecegi
diisiiniilmektedir. Bu ¢alisma, Gazi Universitesi Bilimsel Arastirma Projeleri (TGA-2023-
8211) tarafindan desteklenmistir.

Anahtar Kelimeler: Kistik Fibrozis, Th17/Treg, Vitamin A
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SS-12 Modiilator Tedavi Cagimmin Arka Plami: Kistik Fibroz Hastalarinda Modiilator
Tedaviye Erisimdeki Esitsizlikler ve Psikolojik Etkileri

Berrak Oztosun?, Simay Buse Giiliimser?, Defne Altugz, Basak Giinal®, Elif Ana¢?, Gizem
_Durcanﬂ_Mesut Yavuz®, Burak Dogangiin®, Haluk Cokugras®, Ayse Ayzit Kiling Sakalli*
1 Istanbul Universitesi Cerrahpasa, Cerrahpasa T1p Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar: Bilim

Dal1

2 Istanbul Universitesi Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Hastaliklar1 Ana Bilim
Dal1

3 Istanbul Universitesi Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Ergen ve Ruh Saghg

Ana Bilim Dali

Kistik fibroz (KF), kistik fibroz transmembran regiilatér (KFTR) genindeki varyasyonlar
sonucu KFTR proteininin sentezinde ya da fonksiyonunda bozukluga yol agan multisistemik
bir hastaliktir. Modiilator tedaviler, KF tedavisinde devrim yaratmistir; ancak genetik,
sosyoekonomik ve saglik politikalarina bagli erisim esitsizlikleri, bu tedavilere erisimi
sinirlamaktadir. Bu c¢alisma ile amacimiz modiilator tedaviye erisimi olmayan hastalarin ve
ebeveynlerinin psikolojik agidan etkilenme diizeylerinin gegerliligi ve giivenirliligi kanitlanmig
Olcekler ile gosterilmesi ve modiilator tedaviye erisimdeki esitsizliklerin kiiresel boyutta bir
sorun olmasiin yaninda, bireysel etkilerinin de oldugunu vurgulamak, bu alanda yapilmasi
gereken degisiklikleri ve iyilestirmeleri tesvik etmektir. Calismaya toplam 123 KF hastas1 ve
ebeveynleri katilmistir. Psikolojik degerlendirmeler ¢ocuk psikiyatrisi ekibi tarafindan
gergeklestirilmistir. Hastalar Cocugun Kendi Hastaligina Yonelik Tutumu Olgegi (CKHYTO),
Kisa Hastalik Algis1 8lcegi (HAO) ve Cocuklarda Umut Olgegi (CUO) ile, ebeveynler ise Beck
Umutsuzluk Olgegi (BUO), Giigler ve Giigliikler Anketi (GGA) ve Hastalik Algis1 Olgegi
(HAO) ebeveyn formu ile degerlendirilmistir. Klinik ve demografik veriler analiz edilmistir.
Katilimeilarin %45,5°1 erkek olup, ortalama yaslar1 126,3 + 69,8 ay olarak hesaplanmustir.
Katilimcilarin %52,8°1 modiilator tedaviye genetik olarak uygun olmasina ragmen, yalnizca
%34,1°1 aktif olarak bu tedaviyi kullanmaktadir. Tedaviyi kullanamama nedenleri genetik
uyumsuzluk (%70,7), idari engeller (%11), basvurmama veya basvurmak istememe (%]15,9),
yas kriterine uymama (%2,4) olarak bulundu. Kizlarin hastaliga yonelik tutumunun hem de
hastalik algilarinin daha koétii oldugunu gozlenmis olup, yas ilerledik¢e hastaliga yonelik
tutumun daha olumsuz hale geldigini gosterilmistir. Modiilator tedaviye genetik olarak uygun
olan grup, daha yiiksek CUO skorlarma ve daha diisiik HAO puanlarina sahipti (p<0.05). Bu
durum, daha yiiksek umut diizeyi ve daha olumlu hastalik algisi ile iliskili bulunmustur.
Modiilator tedavi kullanan hastalar ile genetik olarak uygun olup kullanamayanlar ve genetik
olarak uygun olmayanlar arasinda CUO puanlarinda anlamli farkliliklar tespit edilmistir
(p<0.05). Ozellikle genetik uygun ancak modiilatér kullanmayan grubun umut diizeyi,
modiilatér uyumsuz gruba gore anlamli derecede yliksek bulunmustur. Genetik, etnik,
sosyokiiltiirel ve iilkeler arasi saglik politikalarindaki farkliliklardan dolay1 tedavide etkinligi
kanitlanmis olan modiilator tedavilere erisimin olmamasi kiiresel boyutta etik ve insan haklari
acisindan biiyiik sorunlar1 giindeme getirse de ayni1 zamanda hastalarin mevcut durumdan hem
fiziksel hem de ruhsal agidan ciddi boyutta etkilendikleri gézden kagirilmamalidir.

Anahtar Kelimeler: kistik fibrozis modiilator tedavi
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SS-13 Kistik Fibrozis ve Kistik Fibrozis Disi Bronsektazi Hastalarinda Hava Yolu
Direnci Parametrelerinin Impuls Osilometri ile Degerlendirilmesi

Sevval Kaplan Kilic!, Beyza Aslan?, Cigdem Korkmaz 2, Berrak Nevin Oztosun?, Sebnem
_ ) Olker?, Haluk Cokugras?, Ayse Ayzit Kiling Sakalli?
1 Istanbul Universitesi - Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklari
A.b.d.

2 Istanbul Universitesi - Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 B.d.

Giris: Impuls Osilometri(10S), diisiik frekansli mekanik titresim dalgalar1 araciligiyla solunum
yollariin rezistans ve elastikiyetini 6l¢en non-invaziv bir yontemdir. Bu ¢aligmada, Kistik
Fibrozis(KF) ve Kistik Fibrozis Dis1 Bronsektazi(KFDB) tanili hastalarda 10S ve spirometri
parametreleri karsilastirilarak, bu iki yontemin iliskisi ve obstriiksiyonun erken tanisindaki rolii
degerlendirilmistir. Yontem: Calismaya Istanbul Universitesi-Cerrahpasa Cocuk Gogiis
Hastaliklar1 Bilim Dal1 tarafindan takipli 29 KF, 29 KFDB tanili hasta dahil edildi. Pulmoner
alevlenme ve aktif enfeksiyon donemlerinde olan, teste koopere olmayan hastalar dislandi.
Hastalarin demografik ve klinik verileri kaydedilerek, spirometri ve 10S testleri yapildi.
Bulgular: Calismaya toplam 58 hasta(29 KF, 29 KFDB) dahil edildi. Katilimcilarin yas
ortalamasi sirastyla 12.1 £4.7 ve 13.2 £ 4.3 yil olup, cinsiyet dagilimi1 KF grubunda %52 erkek,
%48 kiz; KFDB grubunda %28 erkek, %72 kiz seklindeydi. Gruplar yas, cinsiyet ve BMI
acisindan benzer 6zellik gostermekteydi (p>0.05). Gruplar spirometri parametreleri agisindan
karsilastirildiginda, KFDB grubunda FEV1, FVC anlamlh diisiik saptanmistir(sirasiyla p=
0.012, p=0.014). IOS parametreleri acisindan degerlendirildiginde ise, KFDB grubunda RS5,
R10, R15 ve Fres anlamli yliksek sonug¢lanmistir(sirasiyla p=0.033, p=0.039, p=0.027 ve
p=0.009). Bu bulgular, KFDB grubunda daha yiiksek hava yolu direncine isaret etmektedir.
Gruplar spirometri ve I0S parametreleri arasindaki iliskiye yonelik degerlendirildiginde ise,
FEV1 ile RS ve R10 arasinda gii¢lii negatif korrelasyon gozlemlenmistir(sirastyla r=-0.66 ve
r=-0.54, her ikisi i¢in p<0.001). MEF75 ile Ax arasinda anlamli negatif korrelasyon(r=-0.483,
p=0.0002); MEF25 ile Fres arasinda orta diizeyde negatif korrelasyon(r=-0.351, p=0.156)
mevcuttur. {OS testinin spirometri parametrelerini ne dlgiide ongodrebildigine yonelik yapilan
incelemede, FEV1’1 en iyi Ongdren parametre RS olarak belirlenmistir(R* = 0.494, f=-0.2721,
p=0.0015). FEVI/FVC<%80 kriteri obstriiksiyon olarak kabul edildiginde, obstriiksiyon
varligint ayirt etme giicli en yliksek spirometri parametresi RS saptanmistir(AUC = 0.905,
miikemmel smiflayici gii¢). Sonug: KF ve KFDB hastalarinda {OS parametreleri, spirometri ile
anlamli diizeyde iligkili bulunmus olup 6zellikle RS ve Fres gibi direng gostergeleri kiiciik hava
yolu obstriiksiyonunu ayirt etmede giiclii belirtegler olarak 6ne ¢ikmistir. KFDB grubunda daha
yiiksek hava yolu direnci ve daha diisiik spirometrik degerler, muhtemelen hastaligin daha ge¢
evrede tan1 almasiyla iliskili artmis hava yolu obstriiksiyonunu yansitmakla birlikte 10S, her
iki hastalik grubunda da spirometriyi tamamlayici nitelikte non-invaziv alternatif bir
degerlendirme araci olarak kullanilabilir.

Anahtar Kelimeler: Kistik Fibrozis, Impuls Osilometri, Spirometri, Solunum Fonksiyon
Testi, Bronsektazi
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SS-14 Pediatrik Kistik Fibrozis Hastalarinda Pulmoner Alevlenmeler: Tek Merkez
Deneyimi

Nilgiin Kula*, Tugba Sismanlar Eyiiboglu’, Ayse Tana Aslan*
1 Gazi Universitesi T1p Fakiiltesi, Cocuk G6giis Hastaliklar1 Bilim Dali

Giris: Kistik fibrozis (KF) hastalarinda akut pulmoner alevlenmeler (APA), hastaligin klinik
seyrini dogrudan etkileyen ve hastalarin yasam kalitesini diisiiren 6nemli bir durumdur. Bu
caligmada, KF hastalarinda APA sikligini belirlemek, her bir APA’nin klinik ve mikrobiyolojik
ozelliklerini degerlendirmek ve APA ile hastalarin genel klinik parametreleri arasindaki iliskiyi
analiz etmek amaglanmistir. Yontem:2021-2024 yillar1 arasinda APA ile izlenen KF hastalari
caligmaya dahil edildi. Hastalarin demografik verileri, klinik bulgulari, laboratuvar degerleri,
solunum fonksiyon testleri ve mikrobiyolojik sonug¢lart medikal kayitlarindan kaydedildi.
Bulgular:Toplam 52 hasta dahil edildi, hastalarin %50°’si kizdi. Hastalarin ortanca giincel yas1
10,5 (0,33-21), APA yas1 10,37 (0,25-18) yildi. Dort yillik takipte toplam APA sayist 120°idi.
Hastalarda goriilen en sik klinik bulgular oksiiriik (%99,2), balgamda degisiklik (%92.,5),
atesti(%55). En sik viral etken human rhinoviriis (%20)’ti. En sik bakteriyel etkenler
%29,2’sinde  metisiline duyarli Staphylococcus aureus, %21,7’sinde Pseudomonas
aeruginosa’dl. APA’larin %45°1 hastaneye yatirilarak tedavi edilmisti ve %36,7’sinin oksijen
ihtiyact vardi. APA’larin %36,6’s1 oral amoksisilin/klavulanik asit, %10’u intravendz ampisilin
sulbaktam, %38.,4’tinde oseltamivir ile tedavi edilmisti. Kiz hastalarin %49,2’sinin, erkek
hastalarin %40,7’sinin hastaneye yatis 0ykiisii vardi (p=0,349). APA nedeniyle hastaneye yatis1
olan hastalarin ortanca APA yas1 12,04 (0,25-17,49), kilo z skoru -1,59 (-6,62-0,8), boy z skor
-0,97 (-4,09-1,53), FEV1 56,52 (13-111), FEV1 z skoru -2,65 (-4,87-0,72), D vitamini diizeyi
23 (10-56), vitamin A diizeyi 0,25 (0,05-0,46), yatis1 olmayan hastalarin APA yas1 7,08 (0-25-
18), kilo z skoru -0,91 (-6,33-1,13), boy z skoru -0,06 (-3,48-2,73), FEV1 83 (52-128), FEV1 z
skoru -1,02 (-4,11-2,44), D vitamini diizeyi 28,1 (10,7-67), vitamin A diizeyi 0,31 (0,15-
0,59)’du (p<0.05). Pankreatik yetmezligi olmayan hastalarin 9%28,6’sinin, pankreatik
yetmezligi olan hastalarin ise %50’sinin hastaneye yatig dykiisii vardi (p=0,046). Yatis siiresi
ile kilo z skoru (r=-0,534,p=0,001) ve boy z skoru (r=-0,280,p=0,040), vitamin A (r=-
0,343,p=0,011), vitamin E (r=-0,281,p=0,039) diizeyleri, FEV1 (r=-0,663,p=0,001), FEV1 z
skoru (r=-0,605,p=0,001) arasinda negatif korelasyon saptandi. Tartisma: KF hastalarinda
APA, klinik seyri belirleyen 6nemli bir faktordiir. Calisgmamizda hastaneye yatis gerektiren
APA’larin, daha diisiik solunum fonksiyon parametreleri, yetersiz beslenme gostergeleri ve
pankreatik yetmezlik varligi ile iliskili oldugu saptanmistir. KF hastalarinda APA’larin
onlenmesi ve hastane yatis oranlarinin azaltilmasi i¢in beslenme ve enfeksiyon kontrol
stratejilerine daha fazla 6nem verilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Kistik fibrozis, pulmoner alevlenme
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SS-15 Irt Tarama Programinda Yanhs Negatifligin Kf Tams1 ve Prognozu Uzerine
Yansimalari: Tek Merkezin 9 Yillik Deneyimi

Cigdem Korkmaz!, Berrak Oztosun®, Aysel Kilig, Haluk Cokugras?, Ayse Ayzit Kiling
Sakalli*
1 luc-Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bolimii

Giris: Kistik Fibrozis (KF) CFTR proteininde fonksiyon bozukluguyla olusan, otozomal resesif
gecisli multisistemik bir hastaliktir. Ulkemizde 2015'ten itibaren IRT diizeyi 6lciimiiyle
yenidogan tarama programina dahil edilmistir. Erken taniyla bu hastalarin yasam kalitesi ve
stiresinde anlaml1 iyilesme saglanabilmektedir. Ancak IRT testinin duyarlilig1 sinirli olup, bazi
olgularda yanlis negatif sonuglarla tan1 gecikebilmektedir. Amag ve Yontem: Bu ¢calismada IRT
tarama programiyla yakalanamayan KF tanili hastalarin tespiti, bu hastalarin demografik ve
klinik verilerinin incelenip, IRT pozitif KF hasta grubu ile karsilastirilmasi amaglandi. Bunun
icin, Cerrahpasa Cocuk Gogilis Hastaliklar1 Bilim Dali’nda takipli, 2015'ten itibaren dogmus
108 KF tanili hastanin demografik, antropometrik verileri, klinik bulgulari, genetik analizleri
ve spirometri dl¢timleri retrospektif olarak incelendi. Veriler SPSS 25.0 programi kullanilarak
analiz edildi. Istatistiksel anlamlilik diizeyi p<0.05 olarak kabul edildi. Bulgular: 108 hastanin
54’1 kiz (%50), yas ortalamasi 6.06 + 2.61 yildi. Hastalarin 17’sinin (%15,7) IRT tarama
sonuglar1 yanlis negatifti. IRT negatif grup i¢in tan1 yasi ortalamasi 21.65 + 24.32 ay iken, IRT
pozitif grup i¢in 4.87 £ 11.24 ayd1 ve iki grup arasinda bu agidan anlamli fark oldugu goriildii
(p<0,001). Hasta yasi, antropometrik Olglimler ve spirometri parametreleri, IRT diizeyinde
yanlis negatiflie yol acabilecek durumlar (dogum agirhigi-haftasi, mekonyum ileusu,
yenidogan donemi yatis Oykiisil) agisindan gruplar arasinda anlamli fark saptanmadi. F508del
mutasyonu varligina bakildiginda, tiim mutasyonlar arasindan %64 oran ile IRT pozitif grupta
daha sik rastlandigi goriildi (IRT negatif: %29), ancak istatistiksel olarak anlamli olmadig1
gozlendi. Klinik bulgulara bakildiginda, Pseudomonas aureginosa kolonizasyon sikliginin IRT
negatif grupta anlaml sekilde daha fazla oldugu goriildii (p:0.02). Hastane yatisi, KF iliskili
diyabet, karaciger tutulumu gibi parametreler agisindan ise iki grup arasinda anlamli fark yoktu.
Sonug: Bu c¢alisma, IRT tarama programu ile saptanamayan olgularin geg tani aldigina ve bu
gecikmenin klinik prognoz lizerinde belirgin etkiler dogurabilecegine dikkat ¢ekmektedir. IRT
negatif olgularda tan1 yas1 anlamli sekilde daha ge¢ olup, Pseudomonas kolonizasyon sikliginin
artmis olmasi, erken taninin enfeksiyon gelisimi tizerindeki kritik roliinti géstermektedir. Diger
parametreler acisindan iki grup arasinda anlamli fark saptanmamis olsa da, IRT pozitif grupta
F508del mutasyon sikliginin daha yiiksek bulunmasi, genetik profilin tarama testinin
duyarhiligina etkisini diisiindiirmektedir. Bu veriler IRT tabanli tarama sistemlerinin gdzden
gecirilmesi ve gereginde ikinci agama testlerle desteklenebilecegini ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: tarama, IRT, Kistik Fibrozis, yanlis negatif
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SS-16 Kistik Fibrozis Yenidogan Tarama Testinin Tanida Yarattigi Karmasalar

Gamze Akca Dinc!, Sat1 Ozkan Tabakg1?, Isil Bilgi¢!, Meltem Kiirtiil Cakar!, Ayyiice Unliit,
Hande Yetisgin!, Celebi Yildirrm!, Gékgen Dilsa Tugcu®, Sanem Eryilmaz Polat!, Dilber
Ademhan Tural?, Giizin Cinel*

1 Ankara Bilkent Sehir Hastanesi

GIRIS:Kistik Fibrozis(KF) yenidogan tarama programlar ile degerlendirilen asemptomatik
bebeklerde ara deger ter testi (TT) varligi, KFTR mutasyon analizi(KFTR DNA) sonuglart ile
saptanan tasiyicilar ve varyantlarin veri tabaninda degisken etkiler gostermesi bu bebeklerin
dogru tam ile izlemini zorlastirmaktadir.Bu hastalarin KF ve KF iliskili hastalik(KFiB)
acisindan takibi Onerilmektedir. Genellikle tek organ tutulumu ile tani alan KFIB ile KF
hastalarinin da birbirinden ayirt edilmesi zordur. .Caligmamizda KF iligkili metabolik
sendrom(KIMS)/KF kesin olmayan tani(KFOT) ve KFIB tanilari ile takip edilen hastalarin
ozellikleri ve izlemleri sunulmustur. METOD:Agustos 2017-Mart 2025 tarihleri arasinda
béliimiimiizde KIMS/KFKOT ve KFIB tanilar ile izlenen hastalarm demografik, klinik ve
laboratuvar ozellikleri retrospektif degerlendirildi. KFTR DNA sonuglari CFTR2 veri
tabanindan tarandi ve mutasyonlar hastalifa neden olan,hastaliga neden olmayan,etkisi
degisken olan mutasyonlar olarak ayrildi. BULGULAR: Calismaya dahil edilen 16 hastanin
3’{i(%18,75) KFKOT, 2’si(%12,5) KFIB olup digerleri tastyict idi(Tablo 1).Yas ortancasi
6,5yas(minl0ay-max19yas), %62,5’u kiz idi.Cocuk Gogiis Hastaliklart Klinigimize basvuru
yas ortancasi 6 ay(min20giin-max15yas) olup takip siiresi ortancasi 4 yi1l(min 6ay-max7,5y1l)
idi. Hastalarimizin bagvurudaki viicut agirligi Z skoru ortancasi -0,37(£2,5 SDS),boy Z skoru
ortancast 0,31(£2,5 SDS),hastalarimizin gogunlugu malnutre degildi.Bagvuru sebepleri 8(%50)
hastada IRT yiiksekligi, 3(%]18,75) hastada pankreatit, 2(%12,5)hastada tekrarlayan alt
solunum yolu enfeksiyonu, 2(%]12,5) hastada KF kardes oykiisii ve 1(%6,25) hastada
mekonyum  ileusu  idi.Hastalarimizin %12,5’unun  Oykiisiinde  pseudobartter
mevcuttu. KIMS/KFKOT olan hastalarm higbirinde KFIiB ya da KF gelismedi. KIMS/KFKOT
tanil1 hastalarin izleminde yapilan tiim TT 60mmol/l altinda kaldi.KFiB, KFKOT, KF tastyici
olan birer hastanin solunum sikayetleri oldugu donemde alinan balgam Kkiiltiirlerinde
pseudomonas aeruginosa(PA) tiremesi oldu.Hepsinin yapilan MLPA’lar1 normal idi.Hastalarin
basvuru sikayetleri ve genetik sonuglarinin veri tabanlarinda taranma sonuglari Tablo 1’de
ozetlendi. TARTISMA VE SONUC:Ulkemizde Ocak 2015 itibariyle KF-YT ile tarama
yapilmaktadir KF-YT’den yonlendirilen bebekler TT ve KFTR DNA sonuglarina gore
KF,KFKOT ve KF tastyict olarak tanimlanmaktadir. KF tasiyici olan hastalarimizda pankreatit
ve balgam kiiltiiriinde PA {iremesinin olmasi, bu grubun da KFIB agisindan izlenmesi
gerektigini digiindlirmiistiir.Literatiirde, KFKOT hastalarin 3 yillik izleminde KF bulgulari
goriilmemis ve 6 yasa kadar izlem 6nerilmis; izlemde balgam kiiltiiriinde PA {iremesi ,baslangi¢
TT 40 mml/1 {izeri,y1llik TT artiginin 2,5-5 mmol/l olmasinin KF/KFIB igin risk faktorii oldugu
belirtilmistir. Bu hastalarin izlemi ve tedavisiyle ilgili calismalar 1s18inda rehberler
gelistirilmektedir.Calismamizda literatiir ile uyumlu olarak hastalarimizin gelisebilecek
bulgular acisindan takibinin 6nemi vurgulanmistir.

Anahtar Kelimeler: Yenidogan tarama programu, kistik fibrozis iliskili hastalik, Kistik

Fibrozis iliskili Hastalik, Kistik fibrozis iliskili metabolik sendrom, Kistik fibrozis kesin
olmayan tani
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.o . CFTR 2 CFTR 2 Basvuru
Gelis Sikayeti Allel 1 Veritabam Veritabani2 Ter Testi
1. Yenidogan MO9521 Taniml degil D115 Etkisi degisken TD/E 36 mmol/l Tasty
tarama programi 2H D 11
Yenidogan N F105 N ED/E 49,4 KF1
2. tarama program R334Q Etkisi degisken v Etkisi degisken D mmol/l B
3 Yenidogan 278945G->A Hastaliga neden Yok Yok HN/Y 18 mmol/l Tasty
tarama programi olan OK 1C1
4 Yenidogan R117HTT Etkisi degisken GSSE Hastaliga neden ED/H 26,5 KFK
tarama programi olan N mmol/l OT
5. Yenidogan G1069R Etkisi degisken L997 Hastaliga neden ED/H 13 mmol/l Tasty
tarama programi F olmayan NO 1c1
Yenidogan .. T105 .. TD/T KFK
6. tarama programi G241R Tanimli degil TR* Taniml degil D 49 mmol/l OT
7 Yenidogan L997R Hastaliga neden D110 Hastaliga neden HNO/ 23 mmol/l Tasty
tarama programi olmayan H olan HN 1c1
Yenidogan .. D115 C TD/E KFK
8. tarama programi L6331 Tanimli degil H Etkisi degisken D 24 meq/1 OT
9. Mekonyum S945L Hastaliga neden Yok Yok HN/Y 22 mmol/l Tasty
ileusu olan OK 1c1
10. | Pankreatit F508 Hastahganeden o yox AN 11,9 mmotn 151
olan OK 1c1
. c.73A>T(p.Ar .. TD/Y Tasty
11. | Pankreatit o25Tip) Taniml1 degil Yok Yok OK 14 mmol/l o1
. .. R107 C TD/E 254 KFi
12. | Pankreatit D358G Taniml1 degil 00 Etkisi degisken D mmol/l B
13. | Kardes dykiisi L6331 Tammli degil Yok Yok éﬁ” 22 mmol/l If:sly
g .. R107 C TD/E 12,9 Tasty
14. | Kardes oykdisii D58G Taniml degil 0Q Etkisi degisken D mmol/l o
Tekrarlayan C S5T;T C ED/E 494 Tasty
15. ASYE F1052V Etkisi degisken G12 Etkisi degisken D mmol/l o1
Tekrarlayan Hastaliga neden HN/Y 41,8 Tasty
16. ASYE F508 olan Yok Yok OK  mmol/l 1c1

TD: Taniml1 olmayan mutasyon ED: Etkisi degisken mutasyon HN: Hastaliga neden olan mutasyon HNO:
Hastaliga neden olmayan mutasyon

*CF FRANCE, likely CFTR-RD
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SS-17 Yenidogan Taramasinin ve Modiilator Tedavi Yamitlarinin Kistik Fibrozisli
Kardeslerde Karsilastirilmasi

Gamzegiil Gozen Bayramoglu®, Tugba Sismalar Eyiiboglu®, Ayse Tana Aslan®, Handan
Kekeg!, Ebru Yal¢m?, Meltem Yildiz Kayaoglu?, Umay Kavgaci®, Velat Sen?, Berrak
Oztosun®, Cigdem Korkmaz®, Ayse Ayzit Kiling®, Suat Savas®, Hanife Tugce Caglar®, Azra
Yusa Baykan’, Oguz Karcioglu’, Yakup Canitez®, Merve Oztiirk®, Gokgen Kartal Oztiirk®,
Ece Halis®, Cansu Antindas®®, Doruk Giil%°, Sibel Dogru'!, Mehmet Kse!?, Ali Ersoy??, Isil
Bilgi¢®3, Ali Ozdemir!*, Demet Polat Yulug4, Melih Hangiil'®, Erdi Cagrin Dagdelen®®,
Hiilya Aml*®, Beste Ozsezen'’, Tugba Ramash Giirsoy'®, Esin Gizem Olgun?®, Pelin
Asfuroglu®®, Zeynep Gokge Gayretli Aydin?!, Hiiseyin Arslan??

1 Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dal1 - Ankara (Tiirkiye)
2 Hacettepe Universitesi T1p Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dal1 - Ankara

(Tiirkiye)
3 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali - Ankara
(Tirkiye),
4 Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar: Bilim Dali - Diyarbakir
(Tiirkiye)
5 Istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dalx -
Istanbul (Tiirkiye)
6 Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali-
Konya (Tiirkiye)
7 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Eriskin Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dal1 - Ankara
(Tiirkiye)

8 Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklari Bilim Dali - Bursa (Tiirkiye)
9 Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali - Izmir (Tiirkiye)
10 Istinye Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali - Istanbul
(Tiirkiye)

11 Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Eriskin Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali - Gaziantep
(Tiirkiye)

12 Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali- Kayseri (Tiirkiye)
13 Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk G6giis Hastaliklart Bilim Dali - Ankara (Tiirkiye)

14 Mersin Sehir Hastanesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali - Mersin (Tiirkiye)

15 Adana Sehir Hastanesi Cocuk Goglis Hastaliklar: Bilim Dali - Adana (Tiirkiye)

16 Eskisehir Osman Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dal -
Eskigehir (Tiirkiye)

17 Urfa Egitim Arastirma Cocuk Go6giis Hastaliklar1 Klinigi - Sanlurfa (Tiirkiye),

18 Van Bolge Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Klinigi - Van
(Tiirkiye)

19 Ankara Universitesi T1p Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali - Ankara
(Tiirkiye)

20 Gaziantep Sehir Hastanesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Klinigi - Gaziantep (Tiirkiye)
21 Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Enfeksiyon Hastaliklar1 Bilim Dal -
Trabzon (Tiirkiye)

22 Hatay Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Klinigi - Hatay (Ttirkiye)

Amag: Kistik fibrozisli (KF) kardesler ayn1 genotipe sahip olsalar bile farkli klinik 6zelliklere
sahip olabilirler. 2023 yilinda Ulusal Kistik Fibrozis Kayit Sistemi'nde (UKKS) kayitli KF’li
kardeslerin klinik ve laboratuvar &zelliklerini, hem ulusal yenidogan tarama (YDT)
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programindan dnce, hem de modiilator tedaviden dnce ve sonra karsilastirmayr amacladik.
Yontem: Calismaya iki veya daha fazla KF tanis1 olan kardesler dahil edildi. Ulusal YDT
programindan once (2015'ten 6nce), modiilator tedaviden 6nce ve sonra klinik ve laboratuvar
ozelliklerine gore karsilastirma yapildi. Sonuglar: Calismaya 113 aileden toplam 240 kardes
dahil edildi (%47'st kadin), hastalarin ortalama yaslar1 12,11+6,26 idi. Tan1 anindaki ortanca
yaslart 2,11+3,70 idi. Hastalarin 135'i ulusal YDT programinin baglamasindan énce dogmustu.
Biiytik kardeslerin tan1 alma yas ortalamasi 2,83+4,17 yil iken, kiiciik kardeslerin tan1 alma yas
ortalamas1 1,08+2,37 yild1 (p<0,001). Biiyiik ve kiiciik kardesler arasinda kilo, boy, VKI z-
skorlari, kolonizasyon durumu veya FEV1% agisindan fark saptanmadi (p>0,05), ancak
karaciger hastaligi biiyiik kardeslerde daha yaygindi (p=0,021). Ulusal YDT programindan
sonra tan1 alan kiiciik kardesler, YDT'den Once tan1 alan biiylik kardeslere (2,84+4,37 yil) gore
daha erken (0,59+1,10 yil) tan1 almist1 (p=0,003). iki grup arasinda diger klinik parametreler
acisindan fark saptanmadi (p>0,05). Biiyiik ve kiiciik kardesler arasinda modiilator tedaviden
once ve sonra FEV1 degisiklikleri, biiyiime parametreleri, kolonizasyon durumu veya
komplikasyonlar acisindan fark saptanmadi (p>0,05). Ikiden fazla KF kardes dykiisii olanlarda
Pseudomonas aureginosa kolonizasyonun daha fazla oldugu goriildii (p<0,001). Sonuglar:
Kiictik kardeslere YDT ile daha erken tan1 konuldugu saptanmistir. Ayn1 evde ikiden fazla KF
kardesinin olmasi Pseudomonas aureginosa kolonizasyonunun daha sik sik saptanmasina neden
olmustur. Modiilator tedavi yamitinin kardeslerde arasinda benzer etkinlik gosterdigi
saptanmistir

Anahtar Kelimeler: KISTIK FIBROZIS, KARDES, YENIDOGAN TARAMA
PROGRAMI, MODULATOR TEDAVI
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SS-18 Nazal Polip Varhg: Kistik Fibrozis ve Primer Siliyer Diskinezi Sinonazal
Problemlerin Yasam Kalitesi ve Uykuya Etkisi

Irmak Tanal Sambel !, A.erdem Basaran !, Betiil Bankoglu Parlak:, Didar Agca Cengizt,
Aysen Bingol*
1 Akdeniz Universitesi T1p Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklari Bilim Dali

GIRIS Nazal polipler (NP'ler), kronik mukozal inflamasyon ve anormal epitelyal yeniden
sekillenme ile iligkilidir. Bunlar, astim, kistik fibrozis (KF) ve primer siliyer diskinezi (PSD)
gibi hastaliklarda sik¢a goriiliir. Calismamizin amacit KF ve PSD 1i olgularda nazal polip
varliginin yasam kalitesi ve uyku iizerine etkisini degerlendirmektir. MATERYAL METOD 1
Ocak 2023-1 Mart 2025 tarihleri arasinda Akdeniz Universitesi Cocuk Gogiis Hastaliklari
polikliniginde KF ve PSD tanili olgular dahil edildi. Olgularin demografik 6zellikleri, nazal
polip 6zellikleri /tedavileri geriye doniik kaydedildi. Siniis ve burun yasama kalitesi (SN5)
anketi, viziiel yasam kalitesi anketi ve Pediatrik uyku anketi (PSQ) sonuglar1 karsilastirildi.
SONUCLAR 50 KF (%58.8) ve 35 PCD (%41.2) tanil1 toplam 85 olgu ¢alismaya dahil edildi.
20 (%23.5) olguda NP mevcuttu ve NP lerin 14 (%70)’u bilateraldi. Tiim NP i olgular
montelukast ve nazal steroid tedavisi almisti. KF 1i olgularda NP olan ve olmayan olgular
arasinda SN5 anketi, visiiel yasam kalitesi ve PSQ anketi ortancasi arasinda istatistiksel anlaml
farklilik yoktu (sirastyla 3 vs 2.6, p=0.81; 6 vs 7, p=0.85; 0.18 vs 0.13, p=0.36). PSD li olgularda
NP olan ve olmayan olgular arasinda SN5 anketi, visiiel yagam kalitesi ve PSQ anketi ortancasi
arasinda istatistiksel anlamli1 farklilik yoktu (sirasiyla 4.4 vs 4.6, p=0.95; 5 vs 5, p=0.98; 0.5 vs
0.36, p=0.14). PSD 1i olgularda KF 1i olgulara gore SN5 anketi ve PSQ anket ortancasi
istatistiksel anlamli yiiksekken (sirasiyla 4.6 vs 2.7, p=0.000; 0.4 vs 0.3, p=0.001) ) viziiel
yasam kalitesi anketi istatistiksel anlamli diistiktii (5 vs 7, p=0.001) NP si olan KF li olgular ile
PSD li olgular arasinda SNS5 ve viziiel yasam kalitesi agisindan anlamli fark yokken (sirasiyla
4.7£6,51 vs 4.42 +1.13, p=0.89; 6.45£2.8 vs 4.33+2,17 , p=0.85) PSQ anketi ortalamalari
acisindan istatistiksel anlamli farklilik mevcuttu (sirasiyla 0.21+0,15 vs 0.44+0.12, p=0.02).

Anahtar Kelimeler: Nazal Polip , Kistik Fibrozis ,Primer Siliyer Diskinezi,SN5 anketi , PSQ
anketi , visiiel yasam kalite anketi
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SS-19 Kistik Fibrozis ve Primer Siliyer Diskinezi: Bronkoskopinin Tamisal Rolii ve
Klinik Yansimalari

Didar Agca Cengiz!, A.erdem Basaran!, Betiil Bankoglu Parlak?®, Irmak Tanal Sambel?,
Aysen Bingol*
1 Akdeniz Universitesi T1p Fakiiltesi

GIRIS:Kistik Fibrozis (KF) ve Primer Siliyer Diskinezi (PSD),mukosiliyer klirens bozuklugu
ile seyreden genetik hastaliklardir. Bu hastaliklarda, mukus sekresyonunun birikimi ve
tekrarlayan enfeksiyonlar, hava yolu inflamasyonuna ve ilerleyici akciger hasarma yol
acmaktadir. Fleksibl bronkoskopi, KF ve PSD olgularinin tan1 ve tedavi siirecinde dnemli yer
tutmaktadir. Calismamizda, KF ve PSD olgularinda bronkoskopik bulgular1 degerlendirmeyi
ve hastalarin son bir y1l i¢indeki balgam kiiltiir sonuglari, solunum fonksiyon testleri(SFT) ile
bronkoskopik bulgular arasindaki iliskileri incelemeyi amacgladik. MATERYAL VE
YONTEM:Akdeniz Universitesi Cocuk Gégiis Hastaliklar1 polikliniginde 1 Ekim 2020 - 1 Mart
2025 tarihleri arasida bronkoskopi yapilan KF ve PSD tanili olgularin verileri retrospektif
incelendi. Islemden &nceki iki hafta icerisinde antibiyoterapi alan veya modiilator tedavi alan
olgular c¢alisma dis1 birakildi.Calismada olgularin demografik 6zellikleri,bronkoskopi
endikasyonlari, bronkoskopi bulgular1 ve islemle iligkili komplikasyonlar1 degerlendirildi; son
bir y1l i¢erisindeki balgam kiiltiir tiremeleri, SFT leri ve bronkoskopi bulgular1 arasindaki iliski
incelendi. BULGULAR:Caligmaya 24 KF ve 18 PSD tanili olmak {izere toplam 42 olgu dahil
edildi. KF ve PSD tanili olgularin yas ortalamasi sirasiyla 11.6+£5.13 ve 13.7+3.7 yildi. PSD
grubunun %67°si kadin, %33’ erkek, KF grubunun %33’ kadin, %67’s1 erkekti. Yas
acisindan gruplar arasi istatistiksel anlamli farlilik yokken (p=0.15) cinsiyet dagilimindaki fark
istatistiksel olarak anlamliydi (p=0.03) (Tablo 1) Bronkoalveolar lavaj ile son bir yil
icerisindeki balgam kiiltiiriinden farkli mikroorganizma saptanma orani1 PSD grubunda %61,
KF grubunda ise %29 olup, bu fark istatistiksel olarak anlamliydi (p=0.03). En sik saptanan
patojenler PSD grubunda H.influenzae (%39), KF grubunda ise Metisilin duyarli S.aureus
(MSSA)(%67) idi.(Tablo 2) Calismada, bronkoskopi sekresyon skoru(BSS) ile FEV1, FVC ve
BAL notrofil  yiizdesi arasinda  istatistiksel olarak  anlamli  bir  korelasyon
saptanmadi1(p>0.05)(Tabo 3).Her iki grupta da bronkoskopinin giivenli oldugu gozlendi. PSD
grubunda en sik bronkoskopi endikasyonu persistan semptom (%61), ikinci siklikta anatomik
degerlendirme ve sekresyon temizligi (%28) iken; KF grubunda persistan semptom (%37) ve
SFT/BT progresyonuydu (%17). Endikasyonlar arasindaki fark istatistiksel olarak anlamliydi
(p = 0.033) (Tablo 4) Sonug olarak, KF ve PSD hastalarinin bronkoskopi bulgular1 farklilik
gosterebilmektedir. PSD hastalarinda saptanan etkenlere baghh tedavi degisikligi,
bronkoskopinin bu grupta klinik yonetimde 6nemli bir ara¢ olabilecegini diistindiirmektedir.
BSS, noétrofil ylizdesiyle iligkili goériinse de bu iliski anlamli bulunmamistir; bu durum
sekresyon yogunlugunun inflamatuar yanitla her zaman iligkili olmayabilecegini
gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Fleksibl bronkoskopi, Kistik Fibrozis, Primer Siliyer Diskinezi

Tablo 1. PSD ve KF olgularin demografik, bronkoskopik ve klinik 6zelliklerinin
karsilastirilmasi.
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Degiskenler PSD (n=18) KF (n=24) p
Yas (yil), ortalama+SD 13.7£3.7 11.6£5.13 0.15
Cinsiyet,
Kadin n(%) 12 (%67) 8 (%033) 0.03
Erkek n(%) 6 (%33) 16 (%67)
%FEV1 70.41£22.7 71.10+£19.4 0.92
%FVC 66.47+19.17 67.05+11.12 0.92
Farkli mikroorganizma saptanmasi® n(%) 11(%61) 7(%29) 0.03
Bronkoskopi sekresyon skoru, Medyan (IQR) | 5.5(5-6) 5(4-6) 0.04
Bronkoskopi komplikasyonu n(%) 1 (%6) 2(%8) 0.60
BAL nétrofil yiizdesi** 77.5(57.5-90) 62.79+21.5 0.11

FEV1, birinci saniye zorlu ekspirasyon voliimii; FVC, zorlu vital kapasite; BAL,

bronkoalveolar lavaj

*Son bir y1l icerisindeki balgam kiiltiirlerine gore degerlendirildi.

**PSD grubunda Medyan (IQR),KF grubunda ortalama+SD verilmistir.

Tablo 2. En sik saptanan alt solunum yolu etkenleri

Mikroorganizma n(%) PSD (n=18)
MSSA 1 (%6)
P.aeruginosa 2 (%11)
H.influenza 7 (%39)
Aspergillus 1 (%6)
Diger 3 (%17)
Saptanmadi 5 (%28)

KF (n=24)
16 (%67)

5 (%21)

1 (%4)

5 (%21)
6 (%25)

0

MSSA, Metisilin sensitif stafilococcus aureus; Diger,

Tablo 3. Mukus sekresyon skorlari ile diger degiskenlerin korelasyonu

Degiskenler p(rs) p

Yas -0.06 0.68
%FEV1 -0.04 0.81
%FVC -0.08 0.63
BAL nétrofil yiizdesi 0.14 0.37

Spearman Korelasyon Testi
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Tablo 4. Bronkoskopi endikasyonlari

sekresyon temizligi

Bronkoskopi Endikasyonu KF (n=24) PSD (n=18) Toplam
Persistan solunum semptomu 9 (38%) 11 (61%) 20 (48%)
Sik pulmoner alevlenme / yatis | 8 (33%) 0 (0%) 8 (19%)
Tedavi yanit1 degerlendirme 1 (4%) 0 (0%) 1 (2%)
SFT/Toraks BT progresyon 4 (17%) 1 (6%) 5 (12%)
Anatomik degerlendirme ve 2 (8%) 5 (28%) 7 (17%)

BT, bilgisayarli tomografi
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SS-20 Kftr Modiilator Tedavisi: Solunum Fonksiyonlarimi Gii¢lendirirken Metabolik
Riskleri Arttirryor Mu?

Avyiice Unlii', Sat1 Ozkan Tabake1?, Isil Bilgic!, Meltem Kiirtiil Cakar!, Gamze Akga Ding?,
Hande Yetisgin', Celebi Yildirim?, Gékgen Dilsa Tugcu?, Dilber Ademhan Tural?, Sanem
Eryilmaz Polat!, Giizin Cinel?

1 Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Gogilis Hastaliklar1 Klinigi, Ankara
2 Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Go6giis Hastaliklar1 Klinigi, Ankara ,ankara Yildirim
Beyazit Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Bilim Dali, Cocuk Gogiis Hastaliklar
Bilim Dali1, Ankara

Giris: KFTR modiilatorleri, KFTR proteininin fonksiyonlarini diizeltmeyi ve giiclendirmeyi
hedefleyen yeni nesil ilaglardir. Yapilan ¢alismalar, bu ilaglarin KF’li bireylerde solunum
fonksiyonlarin1 ve nutrisyon durumunu iyilestirdigini ortaya koymustur. Bununla birlikte,
eriskin yas grubunda asir1 kilo alimi, artmis kardiyovaskiiler hastalik risk ve metabolik
komplikasyonlar gibi olasi yan etkiler konusunda endiseler bulunmaktadir. Bu calismada,
KFTR modiilator tedavisi alan ¢ocuk hastalarda lipid ve lipoprotein profilleri {izerindeki
etkilerin degerlendirilmesi amaclanmistir. Yontem: Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk
Goglis Hastaliklar1 Klinigi’nde izlenen ve KFTR modiilator tedavisi alan 0-18 yas araligindaki
26 hasta calismaya dahil edilmistir. Hastalarin tedavi oncesi ve tedavi sonrasi 6. aya ait verileri
retrospektif olarak analiz edilmistir. Beden kitle indeksi (BMI), solunum fonksiyon testleri ve
metabolik parametreler degerlendirilmistir. Istatistiksel analizler IBM SPSS 20 ile yapilmistir.
Bulgular: Caligmaya dahil edilen hastalarin %53,8’1 (n=14) kiz, tedavi baslangicinda ortanca
yaslart 11 (5,9-15,6) yas, ortanca BMI degerleri 15.7kg/m? (14.5-19.2) olarak hesaplanmistir.
En sik kullanilan modiilator ajan, elexacaftor + tezacaftor + ivacaftor (%80,8)du. Hastalarin
tedavi siiresince BMI ve lipid profili degisimleri Tablo 1’de verilmistir. Modiilator tedavi
oncesi ve 6. ay karsilastirmalarda, yiiksek yogunluklu lipoprotein (HDL) (40,5-43,0 mg/dl,
p=0,21) diisiik yogunluklu lipoprotein (LDL) (64,5-67 mg/dl, p=0,50), total kolesterol (131,5-
134,5 mg/dl, p=0,48), trigliserid (78-8 2mg/dl, p=0,58) ve ¢ok diisiikk yogunluklu lipoprotein
(VLDL) (16,2-16,5 mg/dl, p=0,44) serum seviyelerinde artig gozlenmis ancak istatistiksel
olarak anlamli fark bulunmamistir. Tedavinin 6. ayinda BMI z skorlari, 1. saniyedeki zorlu
ekspiratuar hacim (FEV1), zorlu vital kapasite (FVC) dl¢iimleri ve FEV1 ve FVC z skorlari i¢in
anlamli iyilesme goriilmistiir (Tablo 1). BMI z skorunda artis olan hastalar (n=16) ile azalan
ve degisim olmayan (n=10) hastalarin lipid profil sonuglar1 karsilastirildiginda istatistiksel
anlamli fark saptanmadi. Sonu¢: KFTR modiilatorleri, cocuk KF hastalarinda solunum
fonksiyonlarini ve beslenme durumunu iyilestirmektedir. Caligmamizda bu tedavinin kisa siireli
kullanimda lipid profili iizerine etkisi olmadig1 gosterilmistir; ancak uzun vadeli etkileri
belirsizdir. Bu nedenle, olusabilecek metabolik sorunlar agisindan uzun dénem izlemi igeren
cok merkezli ¢aligsmalara ihtiyac vardir.

Anahtar Kelimeler: Kistik fibrozis, KFTR modiilatorleri, lipid
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“12. Ulusal Kistik Fibrozis Sempozyumu”

-0,52 (-0,1-0,2) -0,06 (-0,72-0,38) 0,047
40,5 (32,2-52,7)
43,0 (37,0-54,2) 0,21
64,5 (47,3-100,0) 67,0 (55,6-90,6) 0,50
16,2 (13,3-27,2) 16,5 (14,7-24,8) 0,44
131,5 (102,0-154,2) | 134,5 (118,0-155,4) 0,48
78,0 (66,50-126,5) | 82,0 (65,50-107,0) 0,58
1,5 (1,0-2,3) 1,8 (1,4-2,5) 0,000
83,0 (66,0-92,0) 96,0 (70,0-101,0) 0,001
12 [-2,7- (-0,5)] 0,3 [-1,7-(0,2)] 0,005
1,63 (1,2-2,7) 1,94 (1,51-2,52) 0,002
74 (64,2-87,5) 89,0 (70,0-93,0) 0,013
2,14[-3,5-(-0,97)] | -0,79 [-2,0-(-0,41)] 0,001

Tablo 1. Hastalarin tedavi stiresince BMI, Lipid profili ve spirometrik degisimleri
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SS-21 Kistik Fibrozisli Cocuklarda Serum Human Epididymis Protein 4 (He4) Diizeyleri
ile Solunum Fonksiyonlari , Klinik ve Laboratuvar Bulgular1 Arasindaki Iliskinin
Degerlendirilmesi

Meltem Akgiil Erdal®, Ebru Yal¢in?, Incilay Lay?, Raziye Atan', Burcu Capraz Yavuz!,
Ufuk Bozkurt Obuz?, Nagehan Emiralioglu®, Deniz Dogru!, Ugur Ozgelik*
1 Hacettepe Universitesi

GIRIS Kistik fibrozis (KF) hastalarinda akciger hastaliginin siddetinin erken dénemde
belirlenmesi, hastalik sonucglarinin iyilestirilmesi i¢in kritik éneme sahiptir. Serum ‘Human
epididim protein 4 ‘(HE4), malign olmayan hastaliklar icin akciger fonksiyonlari
degerlendirmede potansiyel bir biyobelirte¢ olarak gosterilmektedir. AMAC Klinik olarak
stabil seyreden KF’li cocuk hastalarda serum HE4 diizeyleri ile solunum fonksiyon testi (SFT)
parametreleri arasindaki iliskiyi degerlendirmek ve akciger hastaligimin siddetinin
belirlenmesine ydnelik biyobelirteg olarak faydasini degerlendirmektir. YONTEM: Toplam 80
KF’li ¢cocuk hasta galismaya dahil edilmistir. Serum HE4 diizeyleri ile SFT parametreleri
(FEV1%, RV% ve LCI 2.5), beyaz kiire (WBC) ve nétrofil sayilart arasindaki korelasyonlar
degerlendirilmistir. HE4'lin tanisal giiclinii degerlendirmek icin, FEV1 yiizdelerinin %80’ nin
altinda diistiigiini gosteren HE4, WBC ve noétrofil sayilari igin esik degerler ROC analiz ile
degerlendirilmistir. SONUCLAR: Solunum fonksiyon bozuklugu (FEV1% < %80) olan
hastalarda HE4 diizeyleri, SFT’si normal (FEV1% > 80) olan hastalara gore daha yiiksek
saptanmistir (p<0.001). (TABLO 1) Serum HE4 diizeyleri ile FEV1% (rs = -0.523, p<0.001)
ve RV% (rs= 0.410, p=0.001) arasinda anlamli korelasyon bulunmustur. Ayrica, HE4 ile LCI
2.5 arasinda pozitif yonde orta derecede korelasyon saptanmistir (rs= 0.390 p=0.005). (TABLO
2) Balgam kiiltiirlerinde bakteri kolonizasyonu olan hastalarda kolonizasyon olmayanlara gore
HE4 seviyeleri daha yiliksek bulunmustur (64.7 vs. 49.7 pmol/L, p=0.005). Pseudomonas
aeruginosa (Pa), Metisillin duyarli Staphylococcus aureus ve Metisillin direngli Staphylococcus
aureus kolonizasyonlarina gore yapilan alt grup analizlerinde ise Pa ile kolonizasyon durumu
en yiiksek HE4 seviyeleri ile iligkili bulunmustur (p=0.001). ROC analizlerinde serum HE4’iin
(AUC: 0.89) WBC (AUC: 0.78) ve notrofil sayilarina (AUC: 0.81) kiyasla tanisal
performansinin daha {istiin oldugu goriilmiistiir. (SEKIiL 1, TABLO 3) TARTISMA: HE4,
KF’li ¢ocuk hastalarda sistemik inflamasyonu ve solunum fonksiyon bozuklugunu
degerlendirmek i¢in umut verici bir biyobelirtegtir. Sonuglarimiz, klinik olarak stabil seyreden
KF'li ¢ocuk hastalarda serum HE4 diizeylerinin beyaz kiire ve notrofil sayis1 gibi geleneksel
inflamatuar belirteclerden daha iyi performans gosterebilecegine isaret etmektedir. KF
hastaliginin progresyonu i¢in dngdriicii bir belirteg olarak serum HE4’{in roliiniin dogrulanmasi
ve klinik uygulamaya entegrasyonunu saglamak i¢in uzunlamasina ¢aligmalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Kistik fibrozis; HE4; solunum fonksiyon testi; biyobelirtec;
enflamasyon
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TABLO 1.

Serum HE4 diizeyi, beyaz kan hiicreleri ve notrofil sayisinin hastalik siddeti ile iliskisi

Hastalik siddeti
Normal (n=60) Hafif-orta (n=12) Agir (n=8) p-
degeri
HEA4 54.9 (42,8-64,5) 88,6 (68,8-136,4)° 105,5 (79,2-139,2)° <0.001
WBC 7275 (6265-9740)* 11320 (8855-12340)° 11900 (9990-13630)°  0.001
Nétrofil 3815 (3092-5530)* 6425 (5042-8407)° 8565 (5522-9980)° <0.001

Veriler medyan (IQR) olarak sunulmustur
b Farkl1 harf tastyan degerler istatistiksel olarak anlamlidir.

HE4:Human epididim protein-4, WBC: beyaz kan hiicresi, Neu: notrofil sayisi.

TABLO 2.

HE4, WBC ve nétrofil diizeylerinin SFT 6l¢limleri ile korelasyonlar1, Spearman korelasyon
analizi

WBC Notrof FEV1I FVC  FEVI/FV FEF25- TLC RV ~ RV/TLC LCI 25
il C 75 %

% % % % %
% %

. 042 045 -0.52 -047 036  -046 0.18 041 025  0.39
HE4

p  <0.001<0.001<0.001<0.001 <0.001  <0.001 0.157 0.001 0.042  0.005

Iy 0.89 -043 -038 022  -034 0.8 033 022  0.26
WBC

p <0.001<0.0010.001  0.048 0.2  0.137 0.006 0.072  0.065
Nétrof Is 047 041 -029  -038 0.5 032 023  0.40
iy <0.001<0.001 0.009  <0.001 0.236 0.008 0.066  0.004

HE4: Human epididymis protein-4. WBC: beyaz kiire. FEV1: 1 saniyedeki zorlu ekspiratuar
hacim. RV: Rezidiiel hacim. TLC: toplam akciger kapasitesi. FVC: zorlu vital kapasite. FEF:
Zorlu ekspiratuar akis.
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ROC Curve
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SEKIL 1.

Serum HE4 diizeyi, WBC ve notrofil sayilarinin ROC analizi grafikleri.

TABLO 3.
Kistik fibrozis hastalig1 siddeti ile iliskili HE4, WBC ve nétrofil sayisinin karar esigi (cut-off)
ve optimal kesme noktalari.

Kesm Asimptoti Youde F;
e AU k95%CI Duyarlil Ozgiilli PP NP Dogrul n scor
nokta C 1k k V V uk index e
st
HE4 58. 95.
(pmol/L) 66.6 0.89 0.81-0.97 90.0 78.3 . 9 81.3 0.68 0.71
WBC/mm® é068 0.78 0.66-0.90 65.0 88.3 (6)5' 28' 82.5 0.53 0.65
3 46. 95.
Neuw/mm® 4415 0.81 0.70-0.91 90.0 65.0 1 71.3 0.55 0.61

HE4: Human epididymis protein-4, WBC: white blood cell, Neu: nétrofil sayist AUC: area
under curve, CI: confidence interval, PPV: pozitif prediktif deger, NPV: negatif prediktif
deger.
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SS-22 Ara Deger Ter Testi Olan Kistik Fibrozisli Cocuklarin Klinik Ozellikleri

Tugce Kantemir:, Deniz Dogrut, Meltem Akgiil Erdal:, Havva Ipek Demir, Betiil Cakir?,
Nagehan Emiralioglut, Ebru Yal¢m:, Ugur Ozgelik!
1 Hacettepe Universitesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali

Giris: Kistik fibrozis (KF) tanisinda ter klor testi 6nemli bir tani aracidir. 60 mmol/L ve {izeri
degerler KF tanisini destekler. Ancak bazi hastalar 30-60 mmol/L arasinda ara deger sonuglara
sahip olabilir. Bu ¢aligmada, ter klor testi ara deger olan KF hastalarinin klinik ve laboratuvar
ozelliklerini degerlendirmek ve yiiksek ter klor degeri olan KF hastalar1 ile karsilastirmak
amaclanmistir. Amag¢ ve Yontem: Calismaya son bir yil i¢inde klinigimizde takip edilen KF
hastalar1 dahil edilmistir. CFTR ile iligkili hastalik (CFTR-RD) veya kistik fibrozis kesin
olmayan tan1 (KFKOT) olanlar ¢alisma dis1 birakilmistir. Hastalar, ter testi degerine gore 30-
60 mmol/L arasinda olanlar (ara deger grubu) ve 60 mmol/L ve iizeri olanlar (yiiksek deger
grubu) olacak sekilde iki gruba ayrilmistir. Yiiksek deger grubundaki hastalar, yaslariyla
uyumlu olarak 1:4 oraninda rastgele secilmistir. Sonuglar: Calismaya toplam 80 hasta dahil
edilmigtir. 16’s1 ara deger grubunda, 64’1 ise yiiksek ter testi grubunda yer almaktadir. Ara
deger grubu hastalarmin klinik verileri Tablo 1'de gosterilmistir. Ara deger grubundaki
hastalarin tan1 yas1 ortalama 1,7+3,2 yil iken, yiiksek deger grubunda ise 0,2+0,2 y1l olarak
saptanmistir (p<0,001). Ara deger grubunda boy persantil z-skorlari, ortalama fekal elastaz
diizeyleri ve yillik pulmoner alevlenme oranlari istatistiksel olarak anlamli derecede daha
yiiksek bulunmustur. Kronik kolonizasyon agisindan MSSA daha yaygin olsa da, MRSA ve
Pseudomonas aeruginosa kolonizasyonlar1 da gozlenmistir. Ara deger grubunda beslenme
durumu (VK1) ve akciger fonksiyonlar1 (FEV1) daha iyi olmasina ragmen, bu fark istatistiksel
olarak anlamli bulunmamistir. Tartisma: KF hastalarinda ara deger ter testi sonuclar1 goriilebilir
ve bu hastalarin klinik ve laboratuvar bulgular1 farklilik gosterebilir. Daha diisiik ter testi
diizeylerinin altinda yatan mekanizmalarin daha ayrintili olarak arastirilmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: ara deger, ter testi, kistik fibrozis
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Hasta Tam Ter Klor-1 |Ter Klor-2 Yenidogan

No Yas1 ||Mutasyon 1 Mutasyon 2 (mmol/L) (mmol/L) Taramasi
(041)) (NBS)

1 0,6 E831X* E831X* 38 33 Negatif

2 1 R347pP* T11+3A>G** 54 33 Pozitif

3 0,08 |[R347H** deltaF508* 45 38 Pozitif

4 1 1677del TA* E831X* 54 47 Pozitif

5 0,42 |R117C** R334W* 55 53 Negatif

6 0,17 ||S945L** S1196X* 51 48 Yapilmadi

7 0,42 ||1677delTA* R117C** 59 50 Pozitif

8 0,5 deltaF508* deltaF508* 57 47 Yapilmadi

9 0,58 ||deltaF508* R117C** 50 46 Yapilmadi

10 10 deltaF508* 3849+10kbC>T**||51 22 Yapilmadi

11 0,42 ||CFTRdele2* DI110H** 59 44 Yapilmadi

12 0,83 ||G126D* 1802delC* 57 53 Negatif

13 2 R117C** R117C** 45 - Yapilmadi

14 10 3849+10kbC>T**|[3849+10kbC>T**||46 35 Yapilmadi

15 0,25 |[H1054D* 1525-1G>A* 59 39 Pozitif

16 0,33  ||G194V** deltaF508* 57 52 Yapilmadi

* KF yapic1 mutasyon
** Degisken Klinik Sonuclar (VCC)
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SS-23 Yenidogan Kistik Fibrozis Taramasi ile Ankara Universitesi Cocuk Gogiis
Hastaliklar: Boliimii’ne Yonlendirilen Bebeklerin Degerlendirilmesi

Gizem Mucuk Evin', Nazan Cobanoglu?
1 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dali, Ankara,
Tiirkiye
2 Ankara Universitesi T1p Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dal1, Cocuk
Gogus Hastaliklar1 Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

Giris: Kistik fibrozis (KF) tiim sistemleri etkileyen otozomal resesif gecisli, kalitsal bir
hastaliktir. Ulkemizde yenidogan tarama programina 1 Ocak 2015 itibari ile dahil edilmistir.
Amag ve Yontem: Calismamizda Ankara Universitesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Béliimiine KF
yenidogan taramasi ile yonlendirilen bebeklerde KF tanisi alanlarin sikligini, demografik ve
klinik 6zelliklerini, ter testi sonuglarini, topuk kani immiin reaktif tripsinojen (IRT) diizeyleri
ile terde klor diizeyleri arasinda korelasyon olup olmadigini belirlemek ve iilkemizde tarama
icin belirlenen IRT esik degerlerinin 6zgiilliilk ve duyarliligini degerlendirmek amaglanmistir.
Hastanemize 1 Ocak 2015-1 Temmuz 2024 tarihleri arasinda KF yenidogan tarama pozitifligi
ile bagvuran bebekler retrospektif olarak incelenmistir. KF tanis1 alan ve almayanlarin basvuru
yaslari, antropometrik ol¢lim degerleri, IRT-1, IRT-2, terde klor diizeyleri karsilagtirilmistir.
IRT1 ve IRT2 diizeyleri cinsiyete, prematiirelige, perinatal stres, mekonyum ileus ve pankreas
yetmezligi varligina gore karsilagtirllmistir. IRT degerleri ile terde klor diizeylerinin iliskisi
degerlendirilmistir. Sonuclar ve Tartigma: Calismaya 155’1 (%42,7) erkek ve 208’1 (%57,3) kiz
olan 363 bebek dahil edilmistir. Bagvuru yasi ortancasi 26 (9-1106) giindiir. Bagvuranlarin 14’
(%3,8) KF tanist almistir. KF tanist alan bebeklerin IRT-1, IRT-2 ve terde klor degerleri normal
bebeklere gore anlamli sekilde yiiksek bulunmustur (p<0,001). IRT1 ile ter testi sonuglari
arasinda zayif diizeyde pozitif yonlii korelasyon bulunmustur. IRT-1 i¢in esik degeri 90 ng/mL
aldiginda duyarlilik %100, 6zgiilliik %15,7 ve pozitif prediktif deger %4,6 olarak bulunmustur.
IRT-2 i¢in esik degeri 70 ng/mL aldiginda duyarlilik %85,7, 6zgiilliik %14,7, pozitif prediktif
deger %4,1 olarak bulunmustur. IRT1 i¢in 149,71 ng/mL degeri esik deger olarak alindiginda
%85,7 duyarlilik, %89,9 o6zgiilliikk saptanmis ve pozitif prediktif deger %25,5 iken negatif
prediktif deger %99,4; IRT2 i¢in 143,95 ng/mL degeri esik deger olarak alindiginda %71,4
duyarlilik, %97,6 6zgiilliik saptanmis ve pozitif prediktif deger %55,6 iken negatif prediktif
deger %98,8 olarak bulunmustur. Ulkemizde KF tarama programinda kullanilmakta olan IRT1
icin 90 ng/mL ve IRT2 i¢in 70 ng/mL esik degerleri ile yanlis pozitiflik oran1 yiiksek, pozitif
prediktif degerler ise tarama i¢in hedeflenenden oldukga diisiik bulunmustur. Caligmamizda
IRTTI icin 149,71 ng/mL ve IRT2 i¢cin 143,95 ng/mL degerleri ile yliksek 6zgiilliikk ve pozitif
prediktif degerler elde edilmistir. Bu sonuglar1 destekleyecek daha ¢ok sayida bebegin dahil
edildigi ¢alismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Kistik Fibrozis, Yenidogan Taramasi, Immiin Reaktif Tripsinojen
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SS-24 Ulusal Kistik Fibrozis Hasta Kayit Sistemi Veri Kalitesi Degerlendirme Ziyaret
Sonuc¢larimin Degerlendirilmesi

Dilber Admehan Tural', Burcu Capraz Yavuz?, Erkan Cakir®, Tugba Sismanlar Eyiiboglu®,
Nagehan Emiralioglu Ordukaya?, Giizin Cinel®, Sevgi Pekcan®, Ugur Ozgelik?, Deniz Dogru?
1 Ankara Bilkent Sehir Hastanesi
2 Hacettepe Universitesi
3 Istinye Universitesi
4 Gazi Universitesi
5 Necmettin Erbakan Universitesi

Giris ve amag: Nadir hastalik kayit sistemleri, bu hastaliklarin demografik, klinik, genetik ve
tedavi ile ilgili ulusal ve uluslararasi veri kaynagi olarak kullanildigindan iyi veri kalitesi son
derece onemlidir. Bu ¢alisma, kayit sistemi tabanli arastirmalar i¢in veri giivenilirligini artirma
Onlemlerini uygulamay1 amaglayan Avrupa Kistik Fibrozis Dernegi Hasta Kayit sistemi
(ECFSPR) projesi cergevesinde Tiirkiye Ulusal Kistik Fibrozis Hasta Kayit Sistemi (UKKS)
kayitlarinin yerinde veri dogrulama ziyaretleri ile veri kalitesinin degerlendirilmesi
amaglanmistir. Yontem: UKKS’ye veri saglayan 34 pediatrik ve yetiskin kistik fibrozis (KF)
merkezi arasindan secilen 5 merkeze, 2023 yili verilerinin veri kalitesi denetimi amaciyla,
UKKS yonetim kurulu ve veri kalite sorumlular1 tarafindan yerinde veri dogrulama ziyareti
yapildi. Ziyaretlerde, veri giriglerinden en ¢ok hatanin saptandigi, mutasyonlar, dogum tarihi,
solunum fonksiyon testleri, viicut agirligi ve boyu, tedaviler ve komplikasyonlar arasindan
secilmis parametreler, kaynagi goriilerek denetlendi. Degiskenlerin ve tanimlarin dogrulugu,
tutarlilig1 ve eksik olup olmadiklari incelendi. Bulgular: Kasim 2024- Subat 2025 tarihleri
arasinda UKKS’ye veri saglayan 5 KF merkezinden toplam 128 hastanin kayitlar1 gozden
gegirildi. Dort hasta disinda tiim hastalarin bilgilendirilmis onam formlarinin (%96,9) eksiksiz
ve tam oldugu goriildii. Hastalarin %97,7’sinin cinsiyet bilgisi, 98,4’niin dogum tarihi,
%89,8’nin KFTR varyantlari, %98,4’niin akciger/karaciger nakil verilerinin kayit sitemine
dogru girildigi saptandi. Hastalarin ila¢ kullanim veri dogrulugu > %95°ti. Boy, kilo ve zorlu
ekspiryumun 1. saniyesinde ¢ikarilan hava hacmi (FEV1) veri dogrulugu %80 olarak saptandi
ve yaklasik %10’nun veri kaynagi goriilemedi. Pseudomonas aeruginosa ve Burkholderia
cepacia kolonizasyon ve karaciger hastaligi veri dogrulugu > %92’ti. Tiim verilere bakildiginda
veri dogrulugu 9%92,7, yanlis veri girisi %2,7, veri kaynagi goriilmeme sikligr %4,6’di.
Ziyaretler sirasinda ve sonrasinda tiim merkezlere verileri ile ilgili geri bildirim verildi. Sonug:
Yerinde veri dogrulama =ziyaretleri, nadir hastalik kayit sistemlerinin veri kalitesini
degerlendirme ve iyilestirmenin temel bir bilesenidir. Veri kalitesi denetim ziyaretleri, genel
olarak UKKS verilerinin iyi kalitede oldugunu ancak gelistirilmesi gereken yonleri oldugunu
gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Kistik fibrozis, Ulusal Kistik Fibrozis Hasta Kayit Sistemi, Veri kalitesi
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SS-25 Ulusal Kistik Fibrozis Kayit Sistemi'ndeki Nazal Polipli Hastalarin Genotipik ve
Fenotipik Ozellikleri

Handan Kekec!, Tugba Sismanlar Eyiiboglu’, Ayse Tana Aslan?, Volkan Medeni?, Ebru
Yal¢in®, Omer Faruk Ipek 3, Tugce Kantemir®, Bahar Aydogan®, Fatma Nur Ayman 4, Figen
Giilen °, Atacan Ogiit¢ii®, Abdurrahman Erdem Basaran®, Aysen Bing61®, Nazan Cobanoglu’,
Yakup Canitez®, Cansu Altintas °, Doruk Giil*°, Gamze Akca Ding!!, Beste Ozsezen'?, Tugba
Ramasl Giirsoy'3, Ali Ozdemir'®, Demet Polat Yulug®®, Koray Harmanci 6, Hasan Yiiksel'’,
Giilben Ozgiil Postuk'®, Melih Hangiil®®, Erdi Cagr1 Dagdelen®, Pelin Asfuroglu®, Mehmet

Kilig??, Velat Sen 2, Hadice Selimoglu Sen?*, Suat Savas?, Ayse Ayzit Kiling Sakall1 %,
Cigdem Korkmaz ?°, Berrak Oztosun?, Mehmet Kose 26, Ali Ersoy?®, Ozlem Keskin 2/, Gaye

Inal 2’ Derya Ufuk Altintas?®, Mahir Serbes?®, Goniil Caltepe 2°, Erdem Topal®’, Mina
Hizal®!, Eyliil Piar Cakir®?, Nilay Bas Ikizoglu®®, Halime Nayir Biiyiiksahin®, Fazilcan
Zirek®, Ece Ocak®®, Nagehan Emiralioglu®, Giizin Cinel!, Sevgi Pekcan*, Erkan Cakir®,
Ugur Ozgelik®, Deniz Dogru®
1 Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bd
2 Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Halk Saghg Abd
3 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bd
4 Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bd
5 Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bd
6 Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bd
7 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bd
8 Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji Ve immunoloji Bd
9 Istinye Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gastroenteroloji Bd
10 Istinye Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi Ve Hastaliklart Abd
11 Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk Gogiis Hastaliklar
12 Sanlhurfa Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Go6giis Hastaliklar
13 Van Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk G6gilis Hastaliklar
14 Mersin Sehir Hastanesi Cocuk Go6giis Hastaliklar
15 Mersin Sehir Hastanesi Gogiis Hastaliklari
16 Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji Ve Immunoloji Bd
17 Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji Ve Immunoloji Bd
18 Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Enfeksiyon Hastaliklar1 Bd
19 Adana Sehir Hastanesi Cocuk Goglis Hastaliklar
20 Adana Sehir Hastanesi Cocuk Saglig1 Ve Hastaliklari
21 Cengiz Gokegek Sehir Hastanesi Cocuk Gogiis Hastaliklar
22 Frrat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji Ve Immunoloji Bd
23 Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bd
24 Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi Gogiis Hastaliklar1 Abd
25 Istanbul Universitesi Cerrahpasa-Cerrahgasa Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bd
26 Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklart Bd
27 Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji Ve Immunoloji Bd
28 Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji Ve Immunoloji Bd
29 Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gastroenteroloji Bd
30 Inonii Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Allerji Ve Immunoloji Bd
31 Ankara Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1
32 Bursa Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk G6giis Hastaliklar
33 Istanbul Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bd
34 Mardin Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Go6giis Hastaliklar
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- 35 igmir Sehir Hastanesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1
36 Istinye Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklart Bd

Amag: Bu calismada, Tirkiye Ulusal Kistik Fibrozis Kayit Sistemi'nde (UKKS) kayith
hastalarda nazal polip (NP) ile genotip-fenotip iliskisini aragtirmay1 amagladik. Yontemler:
UKKS'de 2023 yilinda kayith tiim Kistik Fibrozis’li (KF) hastalar ¢alismaya dahil edildi.
Hastalar, herhangi bir donemde NP varligina gore iki gruba ayrildi. Klinik ve demografik
veriler iki grup arasinda karsilagtirildi. NP Gykiisii olan hastalar Siniis-Nazal Yasam Kalitesi
Anketi-5 (SN-5) ile degerlendirildi. Daha diisiik SN-5 skoru ve daha yiiksek Viziiel Yasam
Kalitesi Skoru (VYKS) daha iyi yasam kalitesi ile iliskilendirilmistir. Bulgular: UKKS’de
kayith toplam 2.258 hastanin 104'tinde (%4,6) NP vardi (Grup 1), 2.154"inde ise yoktu (Grup
2). Grup 1'de yas daha yiiksekken (p<0,001), tan1 yas1, kilo, boy ve VKI z-skorlar1 agisindan
gruplar arasinda anlamli fark saptanmadi (p>0,05). Grup 1°de ter testi sonuglart daha yiiksekti
(p=0,002, p=0,007). Ortalama FEV1 (%) Grup 1°de 89+24, Grup 2’de ise 82+25 olarak bulundu
(p=0,014). Son bir yil i¢inde pulmoner alevlenme sayisi, hastane yatiglari ve IV antibiyotik
kullanim giinleri agisindan gruplar arasinda fark saptanmadi (p>0,05). MSSA ve MRSA ile
kronik kolonizasyon, Grup 1’de daha fazlaydi (sirastyla p=0,013 ve p=0,001). Yedi hastada NP
ilk bulgu olarak goriildii. 30 hastada (%28,8) tekrarlayan NP gozlendi. NP’ye yonelik medikal
tedavi alan 91’1 (%87,5) hastanin %42,3"linde gerileme saglandi. 36 hasta cerrahi tedavi gordii
(%34,6). F508del mutasyonu, Grup 1'de daha sik tespit edildi (p=0,007). Modiilator tedavi alan
34 hastanin 13'tinde NP’de gerileme gozlendi. Trikafta kullanimi Grup 1’de daha fazlaydi
(p<0,001). Grupl’de 2 hasta Ivacaftor kullanmaktayd: ve Grup2 ile farklilik saptanmadi
(p=0,727). FEV1% ile SN-5 skoru arasinda negatif korelasyon (p=0,036, r=-0,205), VYKS ile
pozitif korelasyon saptandi (p=0,035, r=0,208). Sonu¢: NP’li hastalarda daha yiiksek
MSSA/MRSA kolonizasyon oranlar1 artmis kronik hava yolu inflamasyonuna katkida
bulunabilir. F508del mutasyonunun hastalik siddetini artirdig bilindiginden bu mutasyonun
daha yiiksek ter kloriir seviyeleriyle iliskili olmas1 miimkiindiir. NP grubunda FEV1’in daha iyi
olmasi, Trikafta kullanimmin daha yaygin olmasiyla agiklanabilir ve bu durum modiilator
tedavinin faydalarini desteklemektedir. Ayrica, modiilator tedavi NP semptomlarini azaltmada
etkili goriinmektedir ve bu da KF’li NP hastalarinda hedefe yonelik tedavilerin 6nemini
vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Kisitik Fibrozis, Nazal Polip, Genotip-Fenotip
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SS-26 D110H Mutasyonu Varhginda; Klinik Seyir Nasil Sekilleniyor?

Emine Altay Tanyer?, Ebru Yal¢in®, Tugce Kantemir!, Burcu Capraz Yavuz', Nagehan
Emiralioglu?, Deniz Dogru?, Ugur Ozcelik!
1 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi

Giris: D110H mutasyonu kistik fibrozis transmembran regiilator (KFTR) geni 4. ekzon
iizerindeki nadir bir mutasyondur. Giiney Avrupa, Tiirkiye, Italya ve Iran'da daha sik
rastlanmaktadir ve literatlirde genellikle pseudobartter sendromu (PBS) ile iligskilendirilmistir.
Bilim dalimizdaki tiim kistik fibrozis (KF) hastalarinin %5,8’inin heterozigot, %1,8’inin
homozigot D110H mutasyonuna sahip olduklar1 saptanmistir. Amag¢: D110H mutasyonu
CFTR2 veri tabaninda “KF yapict”; CFTR-Fr veri tabaninda ise “hastalik yapici-degisken
klinik sonug¢” olarak tanimlanmaktadir. Calismamizda, D110H mutasyonuna sahip KF
hastalarimizin klinik ve laboratuvar bulgular1 incelenerek mutasyonun hastalik seyri izerindeki
etkisi degerlendirilmistir. Sonuglar: D110H mutasyonuna sahip 21 KF hastasinin 24 yillik
verileri incelendi. Hastalarin ortanca tani yasi 5 ay (28 giin-17 y1l) idi; hastalarin %95,2°1 KF,
%4,8’1 KF yenidogan tarama pozitif kesin olmayan tan1 (KF-KOT) grubundaydi. Tan1 aninda
hastalarin %38,1’ inde PBS mevcuttu. Diger basvuru sebepleri kilo alamama (%28,6), akciger
enfeksiyonu (%4,8), immiin reaktif tripsinojen (IRT) yiiksekligi (%9,5), pankreatit (%9,5) idi
(Tablo I). izlemde hastalarin ortanca son goriilme yas1 11 y1l (1 y11-25 yil), ortanca son tani yasi
9 yil (1 y1l-25 yil) idi; hastalarin %80’si KF tanisin1 korurken, %19’u KFTR iligkili hastalik
(KFTR-IH) olarak yeniden simiflandirildi. Hastalarm %FEV1 ortalama degeri 101,78 +12.33
ve %47,6° s1 metisilin duyarli Staphylococcus aureus (MSSA) ile kolonize idi. Fekal elastaz
Ol¢timil yapilan 9 hastanin 8’inde pankreatik yetmezlik saptanmadi. Hastalarin %47,6’sinda
herhangi bir sistem tutulumu gozlenmezken, %?28,6’sinda PBS, 9%9,5’inde pankreatit,
%9,5’inde tekrarlayan akciger enfeksiyonu ve %4,8’inde pankreatik yetmezlik goriildii. Ug
hasta ortalama 13,3 aydir modiilator tedavi almaktaydi; tan1 degisikligi nedeniyle 2 hastada
tedavi ortalama 13,5 ay sonunda sonlandirildi (Tablo II). Tartisma: Bu ¢alismada, D110H
mutasyonuna sahip hastalarda en sik gozlenen klinik bulgunun PBS (%38) oldugu, pankreatik
yeterliligin korundugu, FEV1 degerlerinin ¢ogunlukla normal oldugu goriilmiistiir. Hastalarin
yaklagik yarisinda sistem tutulumu saptanmazken bazi hastalarda tekrarlayan akciger
enfeksiyonlart ve MSSA kolonizasyonu gdzlenmistir. KFTR-IH fenotipinde olan 4 hastanin
diger allellerinde rezidiiel fonksiyon gdsteren ve tanimlanamayan mutasyonlar, KF fenotipinde
olan 17 hastanin ise 8’inde rezidiiel fonksiyon gosteren, 8’sinde minimal fonksiyon gosteren
mutasyonlar tespit edilmistir. D110H mutasyonuna eslik eden mutasyonlarin hastaligin alt
grubunu (KF veya KFTR-IH) ve siddetini belirlemede énemli rol oynadig gériilmiistiir. Bu
nedenle uzun dénem izlem ve genetik degerlendirme, hasta yonetiminde kritik dneme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: kistik fibrozis, D110H, psddobartter, KFTR iliskili hastalik
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Tablo 1: D110H mutasyona sahip hastalarin ilk tam1 anindaki ozellikleri.

Olgu | ilk | Basvurudaki | Ter | Mutasyonlar* Diger Diger Ik
Tan1 | sistem testi alleldeki alleldeki Tam
Yas1 | bulgulan mutasyonun | mutasyonun
ozelligi ozelligi
(CFTR2) (CFTR-FR)
1 3 y1l | Kilo 94 | DI10H/D110H KF
alamama
2 1,5 | Kilo 41 | D110H/D110H KF
yil | alamama
3 5ay | PBS 60 | DI10OH/D110H KF
4 6 y1l | Uzamis 71 | D110H/D110H KF
okstirtik
5 5ay | PBS 38 | DI10H/D110H KF-
KOT
6 6 ay | Kilo 76 | D110H/Cftrdele2 KF yapict Hastalik KF
alamama yapici
7 6 ay | Akciger 115 | D110H/Cftrdele2 KF yapict Hastalik KF
enfeksiyonu yapici
8 6 ay | Kilo 44 | D110H/Cftrdele2 KF yapict Hastalik KF
alamama yapicl
9 4ay | PBS 84 | D110H/Cftrdele2 KF yapict Hastalik KF
yapicl
10 5ay | Kilo 68 | DI10H/Q493P/D513G | KF yapic Hastalik KF
alamama yapicl
11 Jay | Kilo 65 | D110H/E217G Bilinmiyor | Hastalik KF
alamama yapmayan
12 lay | IRT 52 | D110H/W1282X KF yapici KF yapici KF
yiiksekligi
13 1,5 | Akut 48 | D110H/P10131 Bilinmiyor | Bilinmiyor | KF
yil | pankreatit
14 2ay | PBS 61 DI110H/2790-1G-C KF yapici KF yapici KF
15 6 ay | PBS 79 | D110H/D1152H Degisken Degisken KF
klinik sonu¢ | klinik sonug
16 3ay | PBS 57 | D110H/Y109D Bilinmiyor | Bilinmiyor | KF
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17 2ay | PBS 61 | DIIOH/RI17C KF yapict Degisken KF
klinik sonug
18 1 ay | IRT 65 | D110H/2789+5G-A KF yapici Degisken KF
yuksekligi klinik sonug
19 17 Akut 82 | D110H/2789+5G-A KF yapict Degisken KF
yil | pankreatit klinik sonug
20 1 ay | Kilo 102 | D110H/F508del KF yapici KF yapici KF
alamama
21 4ay | PBS 57 | D110H/F508del KF yapici KF yapici KF
KF: Kistik fibrozis, KF-KOT: Kistik fibrozis yenidogan tarama pozitif kesin olmayan tani,
PBS: Pseudobartter sendromu.
*D110H mutasyonu CFTR2 veri tabaninda “KF yapic1”; CFTR-Fr veri tabaninda ise “hastalik
yapici-degisken klinik sonug¢” olarak tanimlanmaktadir.
Tablo 2: D110H mutasyona sahip hastalarin izlemleri sirasindaki 6zellikleri.
Son FEV1 | Balgam Modiilator | Pankreatik | Sistem Son
Ol Goriil D Tutul
st orume (%) Kolonizasyon | Kullanimi fram Hiumu Tam
Yasi (y1l)
1 21 82 Kolonize degil | Hayir Veri yok Tekrarlayan KF
akciger
enfeksiyonu
2 18 105 Kolonize degil | Hayir Yeterli Yok KF
3 8 124 Kolonize degil | Hayir Veri yok Yok KF
4 12 110 Kolonize degil | Hayir Veri yok Tekrarlayan KF
akciger
enfeksiyonu
5 8,5 107 MSSA Hayir Veri yok PBS KFTR-
H
6 24 100 Kolonize degil | Hayir Veri yok Yok KF
7 23 70 MSSA Hayir Veri yok Yok KF
8 19 103 MSSA Hayir Veri yok Yok KF
9 7 105 MSSA Kalydeco Yeterli PBS KF
10 16,5 112 MSSA Hayir Veri yok Yok KF
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11 12 91 MSSA Hayir Veri yok Yok KF
12 10 104 Kolonize degil | Hayir Yeterli Yok KF
13 11 117 MSSA Hayir Veri yok Pankreatit KFTR-
IH
14 8,5 109 Kolonize degil | Kalydeco Yetmezlik | Pankreatik KF
yetmezlik
15 1 Veri Kolonize degil | Hayir Yeterli PBS KF
yok
16 7 102 Kolonize degil | Hayir Yeterli PBS KFTR-
H
17 7,5 107 MSSA Hayir Yeterli PBS KFTR-
H
18 8 89 MSSA Hayir Yeterli Yok KF
19 16 Veri Veri yok Hayir Veri yok Pankreatit KF
yok
20 25 98 Kolonize degil | Hayir Veri yok Yok KF
21 8,5 99 MSSA Trikafta Yeterli PBS KF

KF: Kistik fibrozis, KFTR-IH: Kistik fibrozis transmembran regiilator iliskili hastalik, MSSA:

Metisilin duyarl staphylococcus aureus, PBS: Pseudobartter sendromu, FEV1:1. saniyede
zorlu ekspiratuar hacim
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SS-27 Kistik Fibrozis iliskili Metabolik Sendrom / Kistik Fibrozis Yenidogan Tarama
Pozitif, Kesin Olmayan Tani ve Kftr Iliskili Bozukluk Tamsiyla Takipli Hastalarin
Degerlendirilmesi: 31 Hastalik Bir Kohort Calismasi

Furkan Yilmaz®, Berrak Nevin Oztosun?, Aysel Kilig}, Haluk Cezmi Cokugras®, Ayse Ayzit
Kiling Sakalli®
1 istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dal,
Istanbul

Giris ve Amag: Kistik fibrozis (KF), KFTR gen mutasyonlarina bagl olarak gelisen, ¢ok
sistemli etkileri olan kalitsal bir hastaliktir. Yenidogan taramasiyla KF tanis1 erken konulabilse
de, baz1 bebeklerde tarama pozitif ¢ikmasina ragmen tani belirsiz kalmakta, bu hastalar “Kistik
Fibrozisle Iliskili Metabolik Sendrom (KiMS)” veya “Kistik Fibrozis Yenidogan Tarama
Pozitif, Kesin Olmayan Tan1 (KFKOT)” olarak siniflandirilmaktadir. KFTR mutasyonu tasiyip
KF kriterlerini karsilamayan, tek organ tutulumu gibi semptomlarla seyreden hastalar ise
“KFTR iliskili bozukluk (KFiB)” tanis1 alabilmektedir. Bu ¢alismada, KIMS/KFKOT ve KFIB
tanili hastalarin klinik ve genetik Ozellikleri karsilastirilarak, olasi KF’ye doniisiim riski
degerlendirildi. Yontem: Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Klinigi’nde takip
edilen 31 hasta retrospektif olarak degerlendirildi (KIMS/KFKOT: n=9, KFIB: n=22).
Bulgular: KIMS/KFKOT grubundaki hastalarin medyan yas1 79 ayken (minimum: 48,
maksimum: 104 ay), KFiB grubununki 147 ay (minimum: 58; maksimum: 308 ay) olarak
bulunmustur (p<0.05). KFIB grubunun basvuru yas ortalamas1 KIMS/KFKOT grubuna gére
istatistiksel olarak anlamli derecede yiiksek bulunmustur. (sirastyla 93.48 + 68.77 ay ve 7.11 +
9.45 ay, p<0.05). Baslangic ter testi sonuglari incelendiginde KIMS/KFKOT hastalarinin
%A44.4°i negatif, %33.3’ii ara deger, %22.2’si pozitif; KFIB hastalarinin ise %40.9’u negatif,
%50’s1 ara deger, %9,1°1 pozitif oldugu goriilmiistiir. Baglangig ter testi direkt klor dl¢limii ile
yapilan hastalarin medyan ter testi diizeyi; KIMS/KFKOT grubunda 28.3, KFiB grubunda 32.2
mmol/L olarak hesaplanmistir. Konduktivite yontemiyle 6lgiilen hastalarin medyan ter testi
diizeyiyse KIMS/KFKOT grubunda 68.5, KFIB grubunda 71 mmol/L oldugu goriilmiistiir.
Bagslangic ter testi 6l¢timlerinde iki grup arasinda anlamli farklilik bulunmamastir (p>0.05). Her
iki grupta da baglangi¢ boy-kilo Z skorlart benzerdir (p>0.05). Ancak izlemde fekal elastaz
degerleri KIMS/KFKOT grubunda anlamli diizeyde diismiistiir (p=0.016), bu da pankreas
fonksiyonunda zamanla bozulmay1 diisiindiirmektedir. Solunum yolu Kkiiltlirlerinde
Pseudomonas aeruginosa izolasyonu KFIB grubunda daha sik saptanmis olup (%27.3),
brongektazi varligi da bu grupta daha yiiksek oranda izlenmistir; ancak bu farklar istatistiksel
anlamhilik diizeyine ulasmamistir (p=0.068, p=0.077). Izlem siiresinde, KIMS/KFKOT
grubundan 4 hasta KFIiB tanis1 almistir. Tartisma ve Sonug: Bu ¢alisma, KIMS/KFKOT ve
KFIB tanili hastalarin zamanla klinik olarak nasil evrilebilecegini ortaya koyarak, erken ve
diizenli takibin 6dnemini vurgulamaktadir. Bu hasta grubunun multidisipliner yaklagimla KF
merkezlerinde yakindan izlenmesi, olas1 hastalik progresyonunun erken saptanmasi agisindan
kritik 6neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Kistik Fibrozis iliskili Metabolik Sendrom, Kistik Fibrozis Yenidogan
Tarama Pozitif, Kesin Olmayan Tani, KFTR Iliskili Bozukluk
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SS-28 Alerjik Bronkopulmoner Aspergillosis Tamsi ile Izlenen Hastalarimizin
Degerlendirilmesi

Bahar Ece Tokdemir:, Hanife Tugce Caglar?, Fatih Ercan?, Suat Savas!, Fatma Nur Ayman,
Sevgi Pekcan:
1 Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi

Giris: Alerjik bronkopulmoner aspergillozis (ABPA); tekrarlayan hirilti, gegici pulmoner
opasiteler ve brongektazi ile karakterize bir akciger hastaligidir. Hava yollarinin Aspergillus
fumigates ile kolonizasyonuna yanit olarak gelisen bir asir1 duyarlilik reaksiyonudur ve
genellikle astim veya kistik fibrozlu hastalarda goriiliir. Uygun tedaviye yanit vermeyen
oksiirtik, balgam miktarinda artis veya balgam renginde degisiklik, hirilti, nefes darligi, yeni
baslayan ates, kilo kayb1 ve baska bir nedenle agiklanamayan solunum fonksiyonlarinda diisme
ve akut/subakut klinik kotiilesme ABPA’nin baslica klinik bulgularidir. Amag ve yontem:
Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklari Klinigine basvuran ve
ABPA tanis1 konulan toplam 14 hasta incelendi. Hastalarin bilgilerine hastane veri sistemi ve
poliklinik dosyalar1 kullanilarak ulasildi. Hastalarin demografik verileri, semptomlari, takipli
olduklar1 tanilari, laboratuvar bulgular1 (tan1 an1 IgE, aspergillus spesifik IgE, mantar kiiltiir,
galaktomannan sonuglari, deri prick testi sonuglari), toraks radyolojik goriintiilleme sonuglari
ve verilen tedaviler incelendi. Klinigimize bagvuran ve ABPA tanisi alan bu hastalarin verileri
incelenerek literatiire katkida bulunmayi amagladik. Sonuglar: Toplam 14 hastanin %57,1°1
(n=8) kiz, %42,9’u (n=6) erkek idi. Hastalarin yaslart minimum 7,5 yas, maksimum 24 yas,
ortalama 13,9 yas idi. Hastalarin %350°’si kistik fibrozis (n=7), %42’si astim (n=6), %7,1°1 (n=1)
laringeal papillomatozis tanili idi. ABPA tanis1 aldiktan sonra tedavi siireleri minimum 3 ay,
maksimum 35 ay, ortalama 13,5 ay (+8,4) oldugu goriildii. Hastalarin %92,9’unda oksiiriik,
%50’sinde balgam, %14,3’linde hisilti sikayeti vardi. Toraks goriintiilemesinde hastalarin
%42,9’unda (n=6) atelektazi vardi. Yine hastalarin %28,6’sinda (n=4) akcigerinde
hiperinflasyon saptandi. Hastalarin %42,9’unda solunum fonksiyon testinde reversibilite
goriildii. Hastalarimizin hepsi antifungal ve steroid tedavisi aldi. Astim tanili hastalarin ise
%33’ (n=2) omalizumab tedavisi aldi. Hastalarin tan1 aninda total Ig E sonuclart minimum
103 1U/mL, maksimum 4550 IU/mL, ortalama 1342 IU/mL idi. Aspergillus spesifik Ig E
sonuclart ise minimum 0,75 IU/mL, maksimum 45,2 IU/mL, ortalama 9,15 IU/mL idi.
Hastalarin %14’linde (n=2) mantar kiiltiiriinde lireme saptandi. Hastalarin izlendigi tanilar ile
tedavi aldiklar siire arasinda anlamli bir iliski saptanmadi (p=0,793). Tartisma: Ozellikle kistik
fibrozis ve astim tanili hastalarda olmak tizere oOksiiriik, nefes darligi ve hirilti/hisiltt
sikayetlerinde kotlilesme goriilmesi halinde ABPA’dan siiphelenilmeli ve gerekli tetkikler
yapilarak tedaviye en kisa siirede baglanmalidir.

Anahtar Kelimeler: Alerjik bronkopulmoner aspergillosis, kistik fibrozis astim
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SS-29 Kronik Candida Kolonizasyonu Olan Kistik Fibrozis Hastalarinin Klinik ve
Laboratuar Parametrelerinin Degerlendirilmesi

Havva ipek Demir *, Nagehan Emiralioglu !, Meltem Akgiil Erdal *, Emine Altay Tanyer !,
Burgin Sener 2, Dolunay Giilmez Kivang 2, Ebru Yalgim %, Deniz Dogru *, Ugur Ozgelik *
1 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye
2 Hacettepe Universitesi T1ip Fakiiltesi Tibbi Mikrobiyoloji Ana Bilim Dali

Giris-Amag: Kistik fibrozis (KF), kistik fibrozis transmembran iletkenlik regiilatéor (CFTR)
genindeki mutasyondan kaynaklanan otozomal resesif gecisli bir hastaliktir. KF’te morbidite
ve mortalitenin en sik nedeni akciger tutulumudur. Pulmoner alevlenmelere ve solunum
fonksiyonlarinda kotiilesmeye neden olan birgok etken vardir. Bakteriyel patojenlerin yaninda
fungal patojenlerin de KF solunum sistemi tutulumu ve morbidite-mortalite lizerinde etkisi
olabilmektedir. Bu ¢alismanin amaci balgam kiiltiirtinde Candida kolonizasyonu bulunan KF’1i
hastalarin klinik 06zelliklerinin incelenmesi ve kolonizasyonun solunum fonksiyonlarina
etkisinin degerlendirilmesidir. Materyal-metod: Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk
Goglis Hastaliklar: kliniginde takipli 273 KF hastasinin 2020-2025 yillar1 arasindaki verileri
retrospektif olarak incelendi. Calismaya, son bes yilda alinan balgam kiiltiiriinde Candida tiirleri
(C.albicans, C.glabrata, C.krusei, C.parapsilosis complex, C.kefyr) ile kronik kolonizasyon
olan 4-17 yas aras1 48 hasta dahil edildi. Kronik Candida kolonizasyonuna eslik eden faktorler
ve Candida kolonizasyonu ile solunum fonksiyon testleri arasi iliski incelendi. Bulgular:
Calismaya aliman 48 hastanin 26’s1 (%54,2) kiz, 22’si (%45,8) erkekti. Hastalarin yas
ortalamasi 145,71+£57,99 ay olup, KF tanis1 kondugu andaki yaslart minimum 1 ay, maksimum
10 yas olarak belirlendi. Kolonize olan Candida tiiriiniin cogunlukla C.albicans (%62,5) oldugu
tespit edildi. Candida kolonizasyonu olan hastalarin 22’si (%45.8) inhale antibiyotik, 7’si
(%14,6) inhale steroid kullaniyordu. Hastalarin dordiinde (%8.3) eslik eden Pseudomonas
aeruginosa (P.aeruginosa), sekiz hastada (%16.7) P.aeruginosa+Metisiline direngli stafilokok
(MRSA), 10 hastada metisiline duyarl stafilokok (MSSA)+P.aeruginosa, bir hastada ise (%2.1)
eslik eden MRSA+MSSA kolonizasyonu vardi. 8 hastada (%16.7) KF iligkili diyabet vardi.
Solunum fonksiyonlar1 agisindan yapilan incelemede hastalarin Candida kolonizasyonundan 1
yil Onceki FEVI1 ortalamast %103,27+21,11 iken kolonizasyon aninda bu deger
%98,91£15,52’ye, kolonizasyondan 1 yil sonra ise %94,89+19,61°e geriledi ve bu degisim
istatistiksel olarak anlamli bulundu (p=0,020). Son FEV1% degerleri modiilatér kullanan
Candida kolonizasyonu olan hastalarda (103,13+22,59) modiilatér kullanmayan kolonize
hastalara (83,924+23,34) gore anlamli diizeyde ytiksek saptandi (p=0,014). Modiilator kullanimi
FEV1 z skorlarinda da benzer sekilde anlamli fark olusturdu (p=0,029). Hastalarin Candida
kolonizasyonundan 1 yil Onceki pulmoner alevlenme sayisi ortalama 0,81£1,10 iken,
kolonizasyondan sonraki 1 yil igerisinde ortalama 0,83+0,96 saptandi. Bu fark istatistiksel
anlamli degildi (p>0,05). Tartisma: Calismamizin sonuglari, Candida tiirleri ile kolonize KF
hastalarinda solunum fonksiyonlarinda diisme oldugunu ve modiilatér tedavi kullaniminin
solunum fonksiyonlarinda diismeyi yavaglattigini gostermistir. Bu nedenle Candida
kolonizasyonu olan KF hastalarinin yakin klinik izlemi énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Kistik fibrozis, candida, kolonizasyon
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Modiilator kullanimi Evet Evet Hayir Hayir | degeri
X SS X SS
Kolonizasyondan 1 yil 6nceki FEV1% [99,33 |20,33|108,64 (21,930,276
i(k(())lrczjmzasyondan 1 y1l 6nceki FEV1 Z 066 2,26 |054 |1.96 |0.171
Kolonizasyon anindaki FEV1% 97,25 116,99|101,46|13,17 | 0,455
Kolonizasyon anindaki FEV1 Z skoru |-0,38 |1,78 [-0,03 |1,30 |0,544
izolomzasyondan 1 y1l sonraki FEV1 91,64 |18.48|99.67 |20.86|0,226
i(k(())lrczjmzasyondan 1 y1l sonraki FEV1 Z 082 |1.76 |-032 |1,93 |0418
Son FEV1 % 83,92 [23,34]103,13|22,59|0,014
Son FEV1 Z skoru -1,25 1,92 |0,20 |2,04 {0,029
. . o

Kovl'or‘uzasyondan 1 y1l sonraki FEV1% 6,52 |2523/-6,60 |15,06|0542
degisim orani (%)

Son FEV1% degisim orant (%) -17,24129,16|-1,71 |17,30|0,151
Candlqa kolonizasyonu oncesi son 1 086 |116 (074 |1.05 |059
yildaki pulmoner alevlenme sayisi

Candida kolonizasyonu sonrasi 1 079 |088 0,89 |1.10 |0,708

yildaki pulmoner alevlenme sayisi
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SS-30 Kistik Fibrozisli Cocuk Hastalarda Beslenme Davranisi ve Diyet Tutumunun
Klinik Parametrelerle Iliskisinin Incelenmesi

ibrahim Piskin *, Handan Kekeg?, Tugba Sismanlar Eyiiboglu?, Volkan Medeni®, Ayse Tana
Aslan 2
1 Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi , Ankara
2 Gazi Universitesi T1p Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bd
3 Gazi Universitesi T1p Fakiiltesi Halk Sagligi Abd

Giris: Kistik fibrozisli (KF) ¢ocuk hastalarda beslenmenin klinik bulgular ve hastalik seyrine
belirgin etkisi vardir. Cocuklarin 6zellikle adélesan donemde olumsuz beslenme davranislar
olabilir. Bu ¢alismada KF’li ¢ocuk hastalarda beslenme davranisi ve diyet tutumunu arastirmay1
ve saglikli cocuklarinki ile karsilastirmay1 amagladik. Yontemler: Calismaya Gazi Universitesi
Tip Fakiiltesi Cocuk Go6giis Hastaliklar1 boliimiinde diizenli takibe gelen 8-18 yas aras1t KF’li
cocuk hastalar ve ayn1 yas grubundaki saglikli ¢ocuklar dahil edildi. Cocuklarin demografik
verileri ve biiyiime parametreleri kaydedildi. Tiim ¢ocuklara Saglik Algis1 Formu, Beslenme
Tutum Olgegi ve Beslenme Davranis dlgekleri uygulandi. Ayrica KF’li ¢ocuklarin laboratuvar
degerleri ve solunum fonksiyon testi (SFT) degerleri kaydedildi ve dl¢eklerin sonuglariyla bu
degerler arasindaki iliski incelendi. Sonuglar: Calismaya 31 KF’li ¢ocuk hasta (8 ki1z/23 erkek)
ve kontrol grubunda 34 saglikli ¢ocuk (16 kiz/18 erkek) katildi. Yas ve cinsiyet agisindan
gruplar arasinda fark saptanmadi (p>0,05). Viicut agirligi, boy ve viicut kitle indeksi z-skorlari
KF’li grupta daha diisiik saptandi (p<0.05). Tiim 6lgeklerin skorlar1 her iki grupta da benzer
bulundu (p>0.05). Boy ve agirlik z-skorlar1 ile SFT, vitamin A ve E degerleri arasinda pozitif
korelasyon saptandi (p<0.05). KF’li ¢ocuklarin giincel yaslar1 ile boy ve agirlik z-skorlar
arasinda negatif korelasyon saptandi (p<0.05). Tartisma: KF’li ¢ocuklarin kronik hastaliklari
olmasina ragmen saglik algilari, beslenme tutumlari ve beslenme davranislart saglikli
cocuklarla benzer saptandi. Hastalarin diizenli ve yakin klinik izlemleri bu sonuclara neden
olmus olabilir. Ayrica hastaligin seyrinde belirgin rol oynadiklart bilinen SFT ve vitamin
degerlerinin biiylime parametreleriyle yakin iligkili oldugu ortaya koyulmustur.

Anahtar Kelimeler: Kistik fibrozis, beslenme, klinik parametre
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PS-01 Yenidogan Taramasinda Gozden Kac¢an Kistik Fibrozis VVakasi

Zeynep ilksen Hocoglu!
1 Erzurum Sehir Hastanesi

Amag: Otozomal resesif gecisli bir genetik hastalik olan kistik fibroziz, Saglik Bakanligi
tarafindan 2015 yilindan itibaren yenidogan topuk tarama programina alindi. Hastalardan alinan
topuk kanlarinda immun reaktif tripsinojen (IRT) bakilarak siipheli hastalar kistik fibrozis
merkezlerine ter testi icin gonderilmektedir. Ulkemizde tarama programinda 2 kez bakilan IRT
degerleri ile %95 duyarlilikla hastalar erken tani almaktadir. Tarama algoritmalarina DNA
analizi ekleyen lilkelerde bu duyarlilik daha yiiksektir. Sonradan kistik fibrozis tanisi alip geriye
dontik bakilan yenidogan taramasi normal olan hastalarla ilgili olarak farkli tarama
yaklagimlarini tartigsmak i¢in bu vaka sunulmustur. Olgu: 6 aylik erkek hastanin 6zgegmisinde
bilinen bir hastalig1, gecirilmis enfeksiyon dykiisii ve soy ge¢misinde ailede akrabalik ve bilinen
kistik ifbrozisli birey Oykiisii yoktu. Hasta dis merkezde ates, kusma nedeniyle hastaneye
yatirilmis. Alinan kan gazinda metabolik alkalozu olmasi {izerine pilor stenozu agisindan karin
ultrasonu ¢ekilmis, iiriner sistemde kristeloid oldugu i¢in Cocuk nefrolojiye yonlendirilmis.
Hipokloremik metabolik alkalozu oldugu i¢in ¢ocuk gdogiis hasrtliklarina kistik fibrozis
acisindan danisilan hastaya yapilan terde klor testi 55 mmol/I (ara deger) ve 2. terde klor testinin
de 42 mmol/l (ara deger) saptanmasi iizerine hastadan kistik fibrozis genetik mutasyon analizi
gonderildi. Hastada, biri anneden digeri babadan geldigi tesbit edilen 2 heterozigot hastalik
yapict olan varyant saptandi. Hasta Psodo-Bartter Sendromu ile kistik fibrozis tanisi aldi.
Hastaya oral tuz, pankreatin ve multivitamin destekleri baslandi. Hasta yakin izleme alindi.
Sonug¢: Yenidogan tarama programinda gozden kacan vakalarin geriye doniik incelenmesi ile
tarama programinda giincellemeler yapilmasi, taramada DNA analizi eklenmesi taramanin
giivenirlik ve duyarliligini artirici bir etken olabilir. Bu vakalarin tesbiti ve programda gézden
kacan vakalarla ilgili etyolojilerin belirlenmesi i¢in ¢ok merkezli ¢alismalara ihtiyag¢ vardir.

Anahtar Kelimeler: Yenidogan taramasi, Psodo-Bartter Sendromu
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PS-02 Kistik Fibrozis Hastalarinda Asillama Durumunun Degerlendirilmesi

Ali Bugra Cetinkaya®, Tugba Sismanlar Eyiiboglu®, Ayse Tana Aslan, Bahar Cuhac1 Cakir?
1 Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali
2 Gazi Universitesi T1p Fakiiltesi Sosyal Pediatri Bilim Dali

Amag: Kistik fibrozis (KF) hastalarinda kronik inflamasyon ve altta yatan immiinolojik
degisiklikler nedeniyle as1 yanitlarinda farklilik goriilebilir. Calismamizda, KF hastalarinda
astlama durumunu, asilara karsi bagisiklik yanitini ve ailelerin asilama konusundaki tutumlarini
degerlendirmeyi amagladik. Yontem: Cocuk Gogiis Hastaliklart Bilim Dalinda 2006-2024
yillart arasinda takip edilen 2-18 yas arasindaki tim KF tanili hastalar calismaya dahil
edilmistir. Hastalarin asilama durumlari1 sorgulandi, antikor yanitlari 6lgiildii ve asilama tutumu
ile ilgili ailelere anket uygulandi. Bulgular: Toplamda 43 hasta (%58 erkek) ¢aligmaya dahil
edildi. Hastalarin %93’i ulusal asilama takvimini tamamlamis; %65,9’u yillik grip asisi,
%42,2°s1 polisakkarit pnodmokok asist ve %35,6’st COVID-19 asis1 yaptirmisti. 2-6 yas
arasindaki hastalarda asilara karsi seropozitiflik oranlar1 kizamikg¢ik ve kabakulak %100,
hepatit B %91, kizamik %89 ve sucgicegi %56 olarak tespit edildi. 7-18 yas arasi hastalarda
asilara karsi seropozitiflik oranlar kizamik¢ik %91, kabakulak, su ¢igegi, hepatit B %64 ve
kizamik %355 oraninda saptanmistir. Sonug: KF hastalart ulusal asilama programina biiyiik
Olclide uyum saglasa da, as1 programi disinda Onerilen asilarin uygulanma oranlar diisiik
saptanmistir. Asilara karst seropozitiflik oranlarmin yasla birlikte azalmasi, bagisikligin
zamanla azalabilecegini ve periyodik olarak seroloji takibi ile hatirlatma dozlarinin gerekliligini
diistindiirmektedir. KF hastalarina yonelik as1 ¢aligmalar1 sinirli oldugundan, bu bulgular KF
poplilasyonunda uzun vadeli agilama stratejilerinin optimize edilmesi i¢in daha fazla arastirma
yapilmasi gerektigini ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: Kistik fibrozis, as1 yaniti, asilama, seropozitiflik
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PS-03 Modiilator Tedavinin Nadir Ancak Zorlu Bir Komplikasyonu: Cilt
Reaksiyonlarima Karsi Yeni Bir Desensitizasyon Stratejisi
Ozge Ulgen®, Begiim Yoriik', Yasemin Mocan Caglar', Eda Giirler, Aysenur Toksoz
Yildirim?, Saniye Girit!
1 istanbul Medeniyet Universitesi Cocuk Gogiis Hastaliklar: Bilimdali
2 Istanbul Medeniyet Universitesi Patoloji Anabilim Dali

Giris: FElexacaftor/tezacaftor/ivacaftor (ELX/TEZ/IVA), kistik fibrozis (KF) tedavisinde
kullanilan CFTR modiilatorlerinden biridir. Genellikle iyi tolere edilmesine ragmen, klinik
caligmalarda %4-10 oraninda dokiinti gelistigi bildirilmistir. Bu tiir asir1 duyarlhilik
reaksiyonlar1 tedavinin kesilmesine yol agabilir. Desensitizasyon protokolleri, bu
reaksiyonlarin yonetiminde giderek daha fazla 6nem kazanmaktadir. Olgu: On yedi yasinda kiz
hasta, 10 y1ldir inatc1 dksiiriik ve higilti yakinmalari ile poliklinigimize bagvurdu. Ozge¢misinde
7—12 yas araliginda immiinoterapi uygulanan astim ve 14 yasinda Henoch-Schonlein purpurasi
(HSP) tanist ile ¢ocuk romatoloji takibi mevcuttu. Rutin kontrol sirasinda oskiiltasyonda
krepitan raller duyulmas: iizerine ileri degerlendirme ig¢in tarafimiza ydnlendirildi. Fizik
muayenede agirlik SDS’si -2.25, boy SDS’si -0.16, comak parmak, bilateral bazallerde ral ve
higilti, alt ekstremitelerde purpurik dokiintiiler mevcuttu. Serum akut faz reaktanlar1 yiiksek ve
akciger grafisinde bilateral alt loblarda retikiilonodiiler opasiteler izlendi; solunum fonksiyon
testinde mikst tipte defekt belirlendi. Iki kez yapilan ter testi normal sonuglandi. Ancak tiim
ekzom dizilemesinde heterozigot patojenik CFTR mutasyonlar1 [c.1234 1238del ve
€.3154T>G (F1052V)] saptanarak kistik fibrozis tanis1 aldi. Mutasyonu dogrultusunda hastaya
ELX/TEZ/IVA tedavisi baslandi. Ancak tedavinin 7. giliniinde yiiz, gdvde ve ekstremitelerde
yaygin makiilopapiiler dokiintii ve cilt 6demi gelisti. Lezyondan alinan punch biyopsi; yiizeyel
perivaskiiler eozinofil ve lenfosit i¢eren inflamatuvar infiltrasyon gostererek ila¢ dokiintiisii ile
uyumlu bulundu. Lezyonlar nedeniyle modiilator tedavi kesildi; sistemik metilprednizolon (40
mg/giin x 4 giin, ardindan 20 mg/gilin x 3 giin), antihistaminik tedavi ve topikal steroid ile cilt
bulgular1 21. giinde tamamen geriledi. Tedavi ve izlem: Tedaviye devam edilebilmesi amaciyla
literatiirde tanimlanan desensitizasyon protokolleri (Balijepally ve ark., 2022; Muirhead ve ark.,
2023) incelendi. ELX/TEZ/IVA’nin farmakokinetigi temel alinarak modifiye edilmis ve
tarafimizca ilk kez uygulanan yeni bir desensitizasyon protokolii gelistirildi (Tablo 1). Sekiz
haftalik siire¢ sonunda hedef dozlara komplikasyonsuz ulasildi, premedikasyon kesildi ve cilt
reaksiyonu tekrarlamadi. Sonug ve Tartisma: ELX/TEZ/IVA gibi CFTR modiilatorleri, KF
hastalarinda yasam kalitesini ve akciger fonksiyonlarini belirgin sekilde iyilestirmektedir.
Ancak nadir goriilen cilt reaksiyonlar1 tedavinin kesilmesine neden olabilmektedir. Bu olgu,
uygun planlanmig bir desensitizasyon protokolii ile bu tiir advers etkilerin basarili bir sekilde
yonetilebilecegini gostermektedir. Premedikasyon ve kademeli doz artirimi ile uygulanan
bireysellestirilmis desensitizasyon yaklasimi, tedaviye devam edilmesini miimkiin kilarak hasta
yararin1 maksimize etme potansiyeline sahiptir. Bu deneyimin, benzer klinik durumlar i¢in yol
gosterici olabilecegini diisiinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: kistik fibrozis, modiilator, ilag¢ reaksiyonu, dokiintii, desensitizasyon
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Premedikasyon: Desloratadin 5 mg/giin

Hafta ELX/TEZ/IVA (sabah) IVA (aksam)
1.hafta
1.giin (30 dakika arahklarla doz | 10 mcg
artirillacak)
20 mcg
40 mcg
100 mcg
250 mcg
2-7.giin
0.25 tablet (25 mg/12.5 mg/18.75 | 0.25 tablet (37.5 mg)
mg)
2.hafta 0.5 tablet (50 mg/25 mg/37.5 mg) | 0.5 tablet (75 mg)
3.hafta 0.75 tablet (75 mg/37.5 mg/56.25 | 0.75 tablet (112.5 mg)
mg)
4.hafta 1 tablet (100 mg/50 mg/75 mq) 1 tablet (150 mg)
5.hafta 1.25 tablet (125 mg/62.5 mg/93.75 | 1 tablet (150 mg)
mg)
6.hafta 1.5 tablet (150 mg/75 mg/112.5 1 tablet (150 mg)
mg)
7.hafta 1.75 tablet (175 mg/87.5 1 tablet (150 mg)
mg/131.25 mg)
8.hafta 2 tablet (200 mg/100 mg/150 mg) | 1 tablet (150 mg)

Tablo-1: Elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor desensitizasyon protokolii

ELX/TEZ/IVA: elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor, IVA: ivacaftor.

ELX/TEZ/IVA, piyasa formu tabletler: 100 mg/50 mg/75 mg. IVA, piyasa formu tabletler:

150 mg.
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PS-04 Tedaviye Uyumsuz Bir Kistik Fibrozisli Cocukta: Burkholderia Contaminans ve
Aspergillus Fumigatus Ko-Enfeksiyonu

Begiim Yoriik', Yasemin Mocan Caglar!, Ozge Ulgen?, Yadigar Oztiirk?, Zeliha Basak
Polat?, Saniye Girit?
1 istanbul Medeniyet Universitesi
2 Istanbul Medeniyet Universitesi

Giris: Burkholderia cepacia kompleksi (Bec), kistik fibrozis (KF) hastalarinda ciddi akciger
enfeksiyonlarina yol agan gram-negatif bakterilerdendir. Bcc, biyofilm olusturma kapasitesi ve
antibiyotiklere direnci nedeniyle KF hastalarinda mortalite ve morbiditeyi artiran 6nemli
patojenlerden biridir. Burkholderia contaminans, son yillarda KF hastalarindan izole edilen
onemli bir alt tlir olup, hastanede uzun siire hayatta kalabilme yetenegi ve dezenfektanlara
direncli yapisi ile dikkat ¢cekmektedir. Tedaviye uyumsuz olan bir pediatrik CF hastasinda
Burkholderia contaminans ve Aspergillus fumigatus ko-enfeksiyonunu sunuyoruz. Vaka
Sunumu: 7 yasinda erkek hasta, yenidogan taramasi pozitif ve genetik olarak c.1393-1G>A
homozigot mutasyonu tespit edilmistir. Ter testi sonucunda klor degerleri sirasiyla 85, 105 ve
95 mmol/L olarak saptanmis, genetik incelemesi modiilator tedaviye uyumsuzluk gostermistir.
Takiplerinde yilda en az 2 kez pulmoner alevlenme nedeniyle hastane yatislart mevcut.
Yasadig1 evin hijyen kosullar1 kotii, yogun rutubet ve kiif icermekteydi. Kiiltiir gegmisinde;
Nazofarinks ve balgam kiiltiirlerinde daha oOnce Staphylococcus aureus, Haemophilus
influenza, Pseudomonas aeruginosa ve Candida tespit edilmistir. 2 yil iist iiste P. aeruginosa
eradikasyonu yapilmist1. Intravendz amikasin ve seftazidim tedavisi uygulanmus, niiks eden
enfeksiyon i¢in tobramisin ve kolistin inhaler kullanilmistir. Hasta Aralik 2024'te, yesil balgam,
ates ve solunum fonksiyon testlerinde (SFT) %50'den fazla diisiis nedeniyle hastaneye
yatirtlmistir. Fizik muayenede pektus karinatum, gomak parmak ve yaygin ronkiis saptanmaistir.
Balgam kiiltiirtinde Burkholderia contaminans ve Aspergillus fumigatus izole edilmis, bir hafta
sonra tekrarlanan kiiltiirde Aspergillus flavus da tespit edilmistir. ABPA taramasi negatif
bulunmus, Aspergillus fumigatusa yonelik Spesifik IgE negatif saptandi. Ayn1 zamanda
Aspergillus fumigatus iiremesi oldugundan tespit edilerek varikanazol tedavisi baslanmistir.
Hasta, intravendz seftazidim, varikonazol, oral Bactrim ve inhale seftazidim ile 6 hafta tedavi
edilmis, hipertonik salin ve fizyoterapi tedaviye eklenmistir. Tedavi sonrasinda SFT degerinde
%35'ten %55'e iyilesme gozlemlenmistir. Tartisma: KF hastalarinda B. contaminans
enfeksiyonlart son zamanlarda artmaktadir. Burkholderia tiirlerinin biyofilm olusumu ve
antibiyotik direnci nedeniyle tedavi siireci zorludur. Bu bakterilerin Pseudomonas aeruginosa
ve Aspergillus fumigatus gibi patojenlerle ko-enfeksiyonu, hastaligin seyrini daha da
kotiilestirerek pulmoner fonksiyon kaybina yol acabilir. Vakamizda, erken tan1 ve kombine
antibiyotik tedavisinin akciger fonksiyonlari iizerinde olumlu etkisi gdzlemlenmistir. Sonug:
Burkholderia contaminans enfeksiyonlar1 KF hastalarinda ciddi acgabilir. Bu vaka, ko-
enfeksiyonlarin ve antibiyotik direncinin etkili yonetiminin 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Kistik fibrozis, Burkholderia contaminans,Aspergillus fumigatus, Ko-
enfeksiyon,Burkholderia cepacia kompleksi
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PS-05 Kistik Fibrozisli 7-18 Yas Grubu Hastalarda Sosyal Yasam, Tedavi Yiikii ve
Gelecek Algisi: Gozlemsel Anket Calismasi

Giilay Bilgin®
1 Eskisehir Sehir Hastanesi

Giris: Kistik fibrozis (KF), yalnizca fiziksel sagligi degil, ayn1 zamanda ¢ocuk ve ergen
bireylerin sosyal yasamlarini, psikolojik durumlarini ve gelecek algilarimi da etkileyebilen
kronik bir hastaliktir. Bu ¢alismada, 7-18 yas aras1 KF tanili ¢ocuk ve adolesanlarda sosyal
yasam, tedavi yiikii ve gelecege dair diislinceler degerlendirilmistir. Yontem: KF tanili toplam
11 hasta ile yiiz yiize ve g¢evrim i¢i olarak 33 sorudan olusan yapilandirilmis bir anket
uygulanmigtir. Katilimcilar yas grubu (7-12 ve 13-18) ve bronsektazi varligmma gore
karsilastirilmistir. Bulgular frekans dagilimlart ve ortalama skorlarla analiz edilmistir. Bulgular:
Katilimcilarin %63,6’s1 (n=7) kiz cinsiyette olup, ortalama yas 12,27+3,82 yil olarak
hesaplanmistir. %72,7’sinde bronsektazi mevcutken, %63,6’s1 okula devam etmekte, %36,4 1
ise evde egitim almaktadir. Okula devam edenlerin %45,5°1 karin agrisi, siskinlik ve tuvalet
ihtiyacinin kendilerini en ¢ok zorlayan durumlar oldugunu belirtmistir; %27,3’1 ise balgam
cikarma ihtiyacinda zorlandigini ifade etmistir. Katilimcilarin %81,8’1 hastaliklarinin okul
basarisint etkilemedigini, ancak %63,6’s1 sosyal yasamlarmi etkiledigini diisiinmektedir.
Bronsektazi varlig1 olan hastalar, tedaviyi daha az yorucu bulmus ve hastaliklarinin meslek
hayallerine daha az engel olusturdugunu belirtmistir. Buna karsin, bronsektazi olmayan grupta
“tedavi yoruculugu” ve “gelecek kaygisi” daha belirgin bulunmustur. Yas grubu
karsilastirmalarinda ise 13—18 yas grubundakiler tedavi yiikiinli daha fazla hissederken, 7-12
yas grubunda “neden ben?”” sorgulamasi ve psikolojik destek ihtiyaci daha sik gézlenmistir. Her
iki yas grubundaki katilimcilarin biiytik ¢ogunlugu gelecekten umutlu olduklarini belirtmistir.
Sonug: KF’li ¢ocuk ve adolesanlarda hastalik yiikiiniin bireysel algist hem yas hem de eslik
eden brongektazi varligina gore degisebilmektedir. Sosyal destek ve psikolojik takip, 6zellikle
kiiciik yas grubu i¢in 6nem tasimaktadir. Tedaviye uyum ve gelecek algisi tizerinde bireysel
farkliliklar dikkate alinarak biitlinciil bir yaklagim benimsenmelidir.

Anahtar Kelimeler: Anahtar Kelimeler: Kistik fibrozis, adolesan, tedavi yiikii, sosyal yasam,
brongektazi, anket ¢alismasi
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PS-06 Yenidogan Taramasiin Negatif Olmasi Kistik Fibrozisi Dislamak I¢in Yeterli
Mi?: Tarama Negatif, Kf Tanih Bir Olgu

Ferhat Kalkan', Emrullah Kilig!, Ozhan Orhan', Mehmet Nur Talay?, Mehmet Nuri Ozbek?,
Halime Nayir Biiyiiksahin?
1 Artuklu Universitesi Tip Fakiiltesi
2 Mardin Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amac-Giris: Kistik fibrozis (KF), klor kanali olarak gorev yapan KF transmembran iletkenlik
diizenleyicisi (KFTR) proteinini kodlayan gendeki mutasyonlar sonucu ortaya ¢ikan bir
kanalopatidir. KF’de tan1 yasi hastaligin seyri i¢in ¢ok dnemlidir, bu amagcla tilkemizde Ocak
2015’ten itibaren yenidogan taramasi (YDT) yapilmaktadir. KF, pulmoner ve pankreatik
morbiditelere ek olarak, hipokloremi, hiponatremi, hipokalemi, metabolik alkalozu igeren
elektrolit ve asit-baz dengesizlikleri ile de karakterize olabilmektedir. Bu tablo, Bartter
sendromuna benzer biyokimyasal anormallikler gosterdigi i¢in Pseudo-Bartter (PSB) sendromu
olarak adlandirilir. PSB sendromunda bobrek tiibiilleri normal olmasina ragmen, serum
elektrolitlerin bobrek disi kaynaklardan (KF’de ter ile) atilmasindan dolay:1 elektrolit bozuklugu
meydana gelir. KF'li cocuklarin %9'unda, hastaligin ilk klinik bulgusu Pseudo-Bartter
sendromudur. Burada, YDT negatif, PSB tablosu sebebiyle arastirilip KF tanisi alan bir olgu
sunulmustur. Olgu: 24 aylik kiz hasta, dis merkezde 2 kez Pseudo-Bartter klinigi ile takip ve
tedavisi yapildiktan sonra etiyoloji arastirilmasi i¢in yapilan KF dizi analizinde W1282X
heterozigot mutasyon saptanmis, KF a¢isindan degerlendirilmesi i¢in yonlendirmisti. Term
dogmus, 6zgecmis ve soygecmisin de ek bir 6zellik yoktu. Fizik muayenesinde va:10,5 (10-
25p), sistem muayeneleri dogaldi. W1282X mutasyonu Fransa veri tabaninda hastalik yapici
mutasyon olarak siiflanmisti. Yapilan ter testinde klor degeri 73 mmol/L saptandi. Ay giin
yapilan ikinci ter testinde klor degeri 72mmol/L olarak saptandi. Kistik fibrozis tanis1 konularak
tedavisine tuz eklendi. Fekal elastaz diizeyi normal geldi (>200), balgam Kkiiltiiriinde lireme
saptanmadi. Kardesi ter testi yapilarak KF i¢in tarandi, normal saptandi. Su an 30 aylik olan
hastanin son kontroliinde genel durum iyi, Va: 15 kg(50-75p) ve bu izlem siiresi igerisinde
tekrar PSB sendromu tablosu yasamadi. Sonug: Kistik Fibrozis YDT negatif olsa bile PSB
sendromu ile karsilagsan pediatri hekimleri KF’ten sliphelenerek hastay: tani i¢in cocuk gdgiis
hastaliklar1 hekimine yonlendirmelidir. Bu konuda artacak farkindalik hastanin tanisinin
gecikmemesine ve tekrarlayan PBS tablolarina engel olacaktir.

Anahtar Kelimeler: kistik fibrozis, yenidogan taramasi, Pseudo-Bartter
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PS-07 Ter Testi Merkezinin Ulasilabilirligi Yenidogan Taramasinin Basarisin1 Etkiler:
Ge¢ Tam Alan Bir Kistik Fibrozis Olgusu

Abdulkadir Kuzu!, Adnan Onciil', Ozhan Orhan?, Nezir Ozgiin!, Mehmet Nuri Ozbek?,
Halime Nayir Biiyiiksahin?
1 Mardin Artuklu Universitesi T1ip Fakiiltesi, Pediatri Anabilim Dali, Mardin
2 Cocuk Gogiis Hastaliklari, Mardin Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag-Giris: Kistik fibrozis (KF), tek bir genin degismesi sonucu ortaya ¢ikan, otozomal resesif
olarak kalitilan, 2000-3000 canli dogumda bir goriilen ve birgok sistemi tutan bir hastaliktir.
KF’de tan1 yast hastaligin seyri i¢in ¢ok dnemlidir, bu amagla iilkemizde Ocak 2015’ten itibaren
yenidogan taramasi (YDT) yapilmaktadir. YDT pozitif olan bebekler ter testi merkezine
yonlendirilmektedir. Avrupa KF Dernegi YDT tarama testi standartlart “YDT pozitif hastanin
dogumu takiben 35 giin igerisinde uzman bir KF ekibine ulagmasi ve bu siirenin 58 giinii
gecmemesini’ dnermektedir. Ulkemizde kisith sayida ter merkezi vardir. Mardin EAH’de ter
testi merkezi Haziran 2024’te agilmistir. Burada YDT pozitif ve ge¢ tani alan bir olgu
sunulmustur. Olgu: Yedi aylik kiz hasta, YDT pozitif olmasi iizerine ter testi yapilmasi i¢in
cocuk gogiis hastaliklar1 poliklinigine basvurdu. Oykiisiinde, YDT pozitif olmas1 sebebiyle
yenidogan doneminde aile hekimligi tarafindan ter testine yonlendirildigi, o zaman evine en
tekrarina merkezin uzakligi sebebiyle tekrar bagvuramamis, evine 20 km mesafede yeni merkez
acilinca ter testi yapilmasi i¢in bagvurmus. Term dogmus, 6zgegmis ve soygecmisinde 6zellik
yoktu. Birkag aydir ara ara oksiiriik sikayeti oluyormus. Fizik muayenesinde VA: 7kg (z-skoru:
-1,06), takipneik, SP02:93, bilateral krepitan ral mevcuttu. Akciger grafisinde infiltrasyon
goriildii (Resim 1). Terde klor degeri 90mmol/L gelmesi tizerine KF tanisi alarak, pulmoner
alevlenme sebebiyle yatirildi. Balgam kiiltlirlinde Pseudomonas Aeruginosa iiremesi olmasi
iizerine anti-pseudomanal tedavi verildi. Fekal elastaz diizeyi <5pg/ml olarak saptandi.
Hastanin ayr1 giin yapilan ikinci terde klor degeri 86mmol/L saptandi. Akciger ve
gastrointestinal sisteme yonelik KF tedavileri baslandi. KF dizi analizinde 2043delG/M152V
saptandi, Ivacaftor uygunlugu olmasi sebebiyle yurtdisi ilag bagvurusu yapildi. Kardesi ter testi
yapilarak KF i¢in tarandi, normal saptandi. Su an 15 aylik olan hastanin kilo alimi1 olmus (va:12
kg, 1,43 SDS ) ve baska pulmoner alevlenmesi olmadan izlenmektedir. Sonug: Ulkemizdeki ter
testi merkez sayisinin artarak hastalara daha kolay ulasilabilir olmast YDT programinin
amacina ve sahip olmasi gereken standartlara ulasmasina 6nemli katki saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: Kistik Fibrozis, Ter Testi, Yenidogan Taramasi
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“12. Ulusal Kistik Fibrozis Sempozyumu”

Resim 1: Tani sirasinda ¢ekilen akciger grafisinde bilateral infiltrasyon alanlari
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PS-08 Nazal Polip ile Prezente Olan Bir Kistik Fibrozisli Olgu

Eylem Unay?, Ayse Yasemin Giindiiz?, Abdulkadir Kuzu?, Ozhan Orhan !, Mehmet Nuri
Ozbek !, Halime Nayir Biiyiiksahin 2
1 Mardin Artuklu Universitesi Tip Fakiiltesi
2 Mardin Egitim ve Arastirma Hastanesi

Nazal Polip ile Prezente Olan Bir Kistik Fibrozisli Olgu Eylem Unayl, Ayse Yasemin
Giindiiz2, Abdulkadir Kuzul, Ozhan Orhanl, Mehmet Nuri Ozbekl, Halime Nayir
Biiyiiksahin3 1 Mardin Artuklu Universitesi T1p Fakiiltesi, Pediatri Bilim Dal1, Mardin 2 Kulak
Burun Bogaz Klinigi, Mardin Egitim ve Arastirma Hastanesi 3 Cocuk Go&giis Hastaliklart
Klinigi, Mardin Egitim ve Arastirma Hastanesi Amag-Giris: Kistik fibrozis (KF), tek bir genin
degismesi sonucu ortaya ¢ikan, otozomal resesif olarak kalitilan, 2000-3000 canlt dogumda bir
goriilen ve bir¢ok sistemi tutan bir hastaliktir. Tipik klinik bulgular1 olan hastalarda eslik eden
terde klor degeri >60 mmol/L ve/veya her iki gende hastalik yapici mutasyona sahip olmasi
durumunda KF tanisi konulur. Hastaligin tipik klinik bulgular1 kronik sinopulmoner hastalik,
gastointestinal ve beslenme bozuklugu, tuz kaybi sendromu ve erkeklerde iirogenital
anomalilerdir. Ayrica KF’de tani yasi1 hastaligin seyri i¢in ¢ok 6nemlidir, bu amagla iilkemizde
Ocak 2015ten itibaren yenidogan taramasi (YDT) yapilmaktadir. KF’de kronik inflamasyona
ikincil gelistigi distinlilen nazal poliplerin goriilme sikligi %10-32 arasindadir. Burada
iilkemizde yenidogan taramasi (YDT) baslamadan 6nce dogmus, nazal polip ile prezente olan
bir KF tanili olgu sunulmustur. Olgu: 12 yas 8 aylik kiz hasta, 5 yasindan beri olan burun
tikaniklig1 sebebiyle KBB poliklinigine bagvurmus, saptanan bilateral nazal polipler sebebiyle
eslik edebilecek hastaliklar acisindan degerlendirilmek {izere c¢ocuk gdgiis hastaliklarina
yonlendirilmisti. Sistem sorgusunda giinde 2-3 kez yagh gaita mevcuttu. Term dogmus, YDT
yok, 6zge¢mis ve soy ge¢misinde bagka bir 6zellik yoktu. Fizik muayenesinde VA: 48,5 kg
(0,67 SDS), bilateral nazal polipler ve diger sistem muayeneleri dogaldi. Hastanin iki ayr1 giin
yapilan terde klor degerleri 60mmol/L ve 65mmol/L saptanarak KF tanis1 konuldu. Balgam
kiiltiirtinde tireme olmadi. Solunum fonksiyon testi normaldi (FEV1: %]117). Fekal elastaz
diizeyi <99pug/mL olarak saptandi, pankreatik enzim tedavisi 3000U/kg/giin olarak baslandi.
KFTR dizi analizinde mutasyon saptanmadi. Kardesi ter testi yapilarak KF i¢in tarandi, normal
saptand1. ki ay sonraki kontroliinde kilo aldig1 (VA:50,5 kg, 0,89 SDS) ve yagl gaitasi
olmadigi o6grenildi. Hastanin nazal poliplerine cerrahi tedavi yapilmasi ve ulasilabilir
oldugunda yagda eriyen vitamin diizeylerine bakilmast ile gen duplikasyonlar1 ve
delesyonlarmi1 da degerlendiren ¢oklu ligasyona bagli prob amplifikasyonu (Multiplex
Ligation-Dependent Probe Amplication- MLPA) c¢alisilmasit planlandi. Sonug: KF’in
multisistemik bir hastalik olmasi sebebiyle hastaligin klinik bulgularina sahip olan hastalarla
karsilasan hekimlerin bu hastalar1 ¢ocuk gogiis hastaliklarina yonlendirmesi hastalarin daha
erken tan1 almasini saglamak ve morbiditelerinin azalmasi i¢in 6nemlidir. Bu konuda 6zellikle
de YDT yapilmayan yas grubunda daha dikkatli olunmalidir.
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