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SS-17 Yenidoğan Taramasının ve Modülatör Tedavi Yanıtlarının Kistik Fibrozisli 

Kardeşlerde Karşılaştırılması 

Gamzegül Gözen Bayramoğlu1, Tuğba Şişmalar Eyüboğlu1, Ayşe Tana Aslan1, Handan 

Kekeç1, Ebru Yalçın2, Meltem Yıldız Kayaoğlu2, Umay Kavgacı3, Velat Şen4, Berrak 

Öztosun5, Çiğdem Korkmaz5, Ayşe Ayzıt Kılınç5, Suat Savaş6, Hanife Tuğçe Çağlar6, Azra 

Yuşa Baykan7, Oğuz Karcıoğlu7, Yakup Canıtez8, Merve Öztürk8, Gökçen Kartal Öztürk9, 

Ece Halis9, Cansu Antındaş10, Doruk Gül10, Sibel Doğru11, Mehmet Köse12, Ali Ersoy12, Işıl 

Bilgiç13, Ali Özdemir14, Demet Polat Yuluğ14, Melih Hangül15, Erdi Çağrın Dağdelen15, 

Hülya Anıl16, Beste Özsezen17, Tuğba Ramaslı Gürsoy18, Esin Gizem Olgun19, Pelin 

Asfuroğlu20, Zeynep Gökçe Gayretli Aydın21, Hüseyin Arslan22 

1 Gazi Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - Ankara (Türkiye) 

2 Hacettepe Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - Ankara 

(Türkiye) 

3 Hacettepe Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - Ankara 

(Türkiye), 

4 Dicle Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - Dıyarbakır 

(Türkiye) 

5 İstanbul Üniversitesi Cerrahpaşa Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - 

İstanbul (Türkiye) 

6 Necmettin Erbakan Üniversitesi Meram Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı- 

Konya (Türkiye) 

7 Hacettepe Üniversitesi Tıp Fakültesi Erişkin Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - Ankara 

(Türkiye) 

8 Uludağ Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - Bursa (Türkiye) 

9 Ege Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - İzmir (Türkiye) 

10 İstinye Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - İstanbul 

(Türkiye) 

11 Gaziantep Üniversitesi Tıp Fakültesi Erişkin Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - Gaziantep 

(Türkiye) 

12 Erciyes Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı- Kayseri (Türkiye) 

13 Bilkent Şehir Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - Ankara (Türkiye) 

14 Mersin Şehir Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - Mersin (Türkiye) 

15 Adana Şehir Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - Adana (Türkiye) 

16 Eskişehir Osman Gazi Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - 

Eskişehir (Türkiye) 

17 Urfa Eğitim Araştırma Çocuk Göğüs Hastalıkları Kliniği - Şanlıurfa (Türkiye), 

18 Van Bölge Eğitim Ve Araştırma Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Kliniği - Van 

(Türkiye) 

19 Ankara Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bilim Dalı - Ankara 

(Türkiye) 

20 Gaziantep Şehir Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Kliniği - Gaziantep (Türkiye) 

21 Karadeniz Teknik Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Enfeksiyon Hastalıkları Bilim Dalı - 

Trabzon (Türkiye) 

22 Hatay Eğitim Ve Araştırma Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Kliniği - Hatay (Türkiye) 

 

Amaç: Kistik fibrozisli (KF) kardeşler aynı genotipe sahip olsalar bile farklı klinik özelliklere 

sahip olabilirler. 2023 yılında Ulusal Kistik Fibrozis Kayıt Sistemi'nde (UKKS) kayıtlı KF’li 

kardeşlerin klinik ve laboratuvar özelliklerini, hem ulusal yenidoğan tarama (YDT) 
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programından önce, hem de modülatör tedaviden önce ve sonra karşılaştırmayı amaçladık. 

Yöntem: Çalışmaya iki veya daha fazla KF tanısı olan kardeşler dahil edildi. Ulusal YDT 

programından önce (2015'ten önce), modülatör tedaviden önce ve sonra klinik ve laboratuvar 

özelliklerine göre karşılaştırma yapıldı. Sonuçlar: Çalışmaya 113 aileden toplam 240 kardeş 

dahil edildi (%47'si kadın), hastaların ortalama yaşları 12,11±6,26 idi. Tanı anındaki ortanca 

yaşları 2,11±3,70 idi. Hastaların 135'i ulusal YDT programının başlamasından önce doğmuştu. 

Büyük kardeşlerin tanı alma yaş ortalaması 2,83±4,17 yıl iken, küçük kardeşlerin tanı alma yaş 

ortalaması 1,08±2,37 yıldı (p<0,001). Büyük ve küçük kardeşler arasında kilo, boy, VKİ z-

skorları, kolonizasyon durumu veya FEV1% açısından fark saptanmadı (p>0,05), ancak 

karaciğer hastalığı büyük kardeşlerde daha yaygındı (p=0,021). Ulusal YDT programından 

sonra tanı alan küçük kardeşler, YDT'den önce tanı alan büyük kardeşlere (2,84±4,37 yıl) göre 

daha erken (0,59±1,10 yıl) tanı almıştı (p=0,003). İki grup arasında diğer klinik parametreler 

açısından fark saptanmadı (p>0,05). Büyük ve küçük kardeşler arasında modülatör tedaviden 

önce ve sonra FEV1 değişiklikleri, büyüme parametreleri, kolonizasyon durumu veya 

komplikasyonlar açısından fark saptanmadı (p>0,05). İkiden fazla KF kardeş öyküsü olanlarda 

Pseudomonas aureginosa kolonizasyonun daha fazla olduğu görüldü (p<0,001). Sonuçlar: 

Küçük kardeşlere YDT ile daha erken tanı konulduğu saptanmıştır. Aynı evde ikiden fazla KF 

kardeşinin olması Pseudomonas aureginosa kolonizasyonunun daha sık sık saptanmasına neden 

olmuştur. Modülatör tedavi yanıtının kardeşlerde arasında benzer etkinlik gösterdiği 

saptanmıştır 

Anahtar Kelimeler: KİSTİK FİBROZİS, KARDEŞ, YENİDOĞAN TARAMA 

PROGRAMI, MODÜLATÖR TEDAVİ 

 

  



“12. Ulusal Kistik Fibrozis Sempozyumu” 

50 
 

SS-24 Ulusal Kistik Fibrozis Hasta Kayıt Sistemi Veri Kalitesi Değerlendirme Ziyaret 

Sonuçlarının Değerlendirilmesi 

Dilber Admehan Tural1, Burcu Çapraz Yavuz2, Erkan Çakır3, Tuğba Şişmanlar Eyüboğlu4, 

Nagehan Emiralioğlu Ordukaya2, Güzin Cinel1, Sevgi Pekcan5, Uğur Özçelik2, Deniz Doğru2 

1 Ankara Bilkent Şehir Hastanesi 

2 Hacettepe Üniversitesi 

3 İstinye Üniversitesi 

4 Gazi Üniversitesi 

5 Necmettin Erbakan Üniversitesi 

 

Giriş ve amaç: Nadir hastalık kayıt sistemleri, bu hastalıkların demografik, klinik, genetik ve 

tedavi ile ilgili ulusal ve uluslararası veri kaynağı olarak kullanıldığından iyi veri kalitesi son 

derece önemlidir. Bu çalışma, kayıt sistemi tabanlı araştırmalar için veri güvenilirliğini artırma 

önlemlerini uygulamayı amaçlayan Avrupa Kistik Fibrozis Derneği Hasta Kayıt sistemi 

(ECFSPR) projesi çerçevesinde Türkiye Ulusal Kistik Fibrozis Hasta Kayıt Sistemi (UKKS) 

kayıtlarının yerinde veri doğrulama ziyaretleri ile veri kalitesinin değerlendirilmesi 

amaçlanmıştır. Yöntem: UKKS’ye veri sağlayan 34 pediatrik ve yetişkin kistik fibrozis (KF) 

merkezi arasından seçilen 5 merkeze, 2023 yılı verilerinin veri kalitesi denetimi amacıyla, 

UKKS yönetim kurulu ve veri kalite sorumluları tarafından yerinde veri doğrulama ziyareti 

yapıldı. Ziyaretlerde, veri girişlerinden en çok hatanın saptandığı, mutasyonlar, doğum tarihi, 

solunum fonksiyon testleri, vücut ağırlığı ve boyu, tedaviler ve komplikasyonlar arasından 

seçilmiş parametreler, kaynağı görülerek denetlendi. Değişkenlerin ve tanımların doğruluğu, 

tutarlılığı ve eksik olup olmadıkları incelendi. Bulgular: Kasım 2024- Şubat 2025 tarihleri 

arasında UKKS’ye veri sağlayan 5 KF merkezinden toplam 128 hastanın kayıtları gözden 

geçirildi. Dört hasta dışında tüm hastaların bilgilendirilmiş onam formlarının (%96,9) eksiksiz 

ve tam olduğu görüldü. Hastaların %97,7’sinin cinsiyet bilgisi, 98,4’nün doğum tarihi, 

%89,8’nin KFTR varyantları, %98,4’nün akciğer/karaciğer nakil verilerinin kayıt sitemine 

doğru girildiği saptandı. Hastaların ilaç kullanım veri doğruluğu ≥ %95’ti. Boy, kilo ve zorlu 

ekspiryumun 1. saniyesinde çıkarılan hava hacmi (FEV1) veri doğruluğu %80 olarak saptandı 

ve yaklaşık %10’nun veri kaynağı görülemedi. Pseudomonas aeruginosa ve Burkholderia 

cepacia kolonizasyon ve karaciğer hastalığı veri doğruluğu ≥ %92’ti. Tüm verilere bakıldığında 

veri doğruluğu %92,7, yanlış veri girişi %2,7, veri kaynağı görülmeme sıklığı %4,6’di. 

Ziyaretler sırasında ve sonrasında tüm merkezlere verileri ile ilgili geri bildirim verildi. Sonuç: 

Yerinde veri doğrulama ziyaretleri, nadir hastalık kayıt sistemlerinin veri kalitesini 

değerlendirme ve iyileştirmenin temel bir bileşenidir. Veri kalitesi denetim ziyaretleri, genel 

olarak UKKS verilerinin iyi kalitede olduğunu ancak geliştirilmesi gereken yönleri olduğunu 

göstermektedir. 

Anahtar Kelimeler: Kistik fibrozis, Ulusal Kistik Fibrozis Hasta Kayıt Sistemi, Veri kalitesi 
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SS-25 Ulusal Kistik Fibrozis Kayıt Sistemi'ndeki Nazal Polipli Hastaların Genotipik ve 

Fenotipik Özellikleri 

Handan Kekec1, Tuğba Şişmanlar Eyüboğlu1, Ayşe Tana Aslan1, Volkan Medeni2, Ebru 

Yalçın3, Ömer Faruk İpek 3, Tuğçe Kantemir3, Bahar Aydoğan4, Fatma Nur Ayman 4, Figen 

Gülen 5, Atacan Öğütçü5, Abdurrahman Erdem Başaran6, Ayşen Bingöl6, Nazan Çobanoğlu7, 

Yakup Canıtez8, Cansu Altıntaş 9, Doruk Gül10, Gamze Akça Dinç11, Beste Özsezen12, Tuğba 

Ramaslı Gürsoy13, Ali Özdemir14, Demet Polat Yuluğ15, Koray Harmancı 16, Hasan Yüksel17, 

Gülben Özgül Postuk18, Melih Hangül19, Erdi Çağrı Dağdelen20, Pelin Asfuroğlu21, Mehmet 

Kılıç22, Velat Şen 23, Hadice Selimoğlu Şen24, Suat Savaş23, Ayşe Ayzıt Kılınç Sakallı 25, 

Çiğdem Korkmaz 25, Berrak Öztosun25, Mehmet Köse 26, Ali Ersoy26, Özlem Keskin 27, Gaye 

İnal 27, Derya Ufuk Altıntaş28, Mahir Serbes28, Gönül Çaltepe 29, Erdem Topal30, Mina 

Hızal31, Eylül Pınar Çakır32, Nilay Baş İkizoğlu33, Halime Nayır Büyükşahin34, Fazılcan 

Zirek31, Ece Ocak35, Nagehan Emiralioğlu3, Güzin Cinel11, Sevgi Pekcan4, Erkan Çakır36, 

Uğur Özçelik3, Deniz Doğru3 

1 Gazi Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

2 Gazi Üniversitesi Tıp Fakültesi Halk Sağlığı Abd 

3 Hacettepe Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

4 Necmettin Erbakan Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

5 Ege Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

6 Akdeniz Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

7 Ankara Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

8 Uludağ Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Allerji Ve İmmunoloji Bd 

9 İstinye Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Gastroenteroloji Bd 

10 İstinye Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Sağlığı Ve Hastalıkları Abd 

11 Bilkent Şehir Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları 

12 Şanlıurfa Eğitim Ve Araştırma Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları 

13 Van Eğitim Ve Araştırma Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları 

14 Mersin Şehir Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları 

15 Mersin Şehir Hastanesi Göğüs Hastalıkları 

16 Osmangazi Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Allerji Ve İmmunoloji Bd 

17 Celal Bayar Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Allerji Ve İmmunoloji Bd 

18 Karadeniz Teknik Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Enfeksiyon Hastalıkları Bd 

19 Adana Şehir Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları 

20 Adana Şehir Hastanesi Çocuk Sağlığı Ve Hastalıkları 

21 Cengiz Gökçek Şehir Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları 

22 Fırat Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Allerji Ve İmmunoloji Bd 

23 Dicle Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

24 Dicle Üniversitesi Tıp Fakültesi Göğüs Hastalıkları Abd 

25 İstanbul Üniversitesi Cerrahpaşa-Cerrahğaşa Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

26 Erciyes Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

27 Gaziantep Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Allerji Ve İmmunoloji Bd 

28 Çukurova Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Allerji Ve İmmunoloji Bd 

29 Ondokuz Mayıs Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Gastroenteroloji Bd 

30 İnönü Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Allerji Ve İmmunoloji Bd 

31 Ankara Eğitim Ve Araştırma Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları 

32 Bursa Eğitim Ve Araştırma Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları 

33 İstanbul Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

34 Mardin Eğitim Ve Araştırma Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları 
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35 İzmir Şehir Hastanesi Çocuk Göğüs Hastalıkları 

36 İstinye Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

 

Amaç: Bu çalışmada, Türkiye Ulusal Kistik Fibrozis Kayıt Sistemi'nde (UKKS) kayıtlı 

hastalarda nazal polip (NP) ile genotip-fenotip ilişkisini araştırmayı amaçladık. Yöntemler: 

UKKS'de 2023 yılında kayıtlı tüm Kistik Fibrozis’li (KF) hastalar çalışmaya dahil edildi. 

Hastalar, herhangi bir dönemde NP varlığına göre iki gruba ayrıldı. Klinik ve demografik 

veriler iki grup arasında karşılaştırıldı. NP öyküsü olan hastalar Sinüs-Nazal Yaşam Kalitesi 

Anketi-5 (SN-5) ile değerlendirildi. Daha düşük SN-5 skoru ve daha yüksek Vizüel Yaşam 

Kalitesi Skoru (VYKS) daha iyi yaşam kalitesi ile ilişkilendirilmiştir. Bulgular: UKKS’de 

kayıtlı toplam 2.258 hastanın 104'ünde (%4,6) NP vardı (Grup 1), 2.154'ünde ise yoktu (Grup 

2). Grup 1'de yaş daha yüksekken (p<0,001), tanı yaşı, kilo, boy ve VKİ z-skorları açısından 

gruplar arasında anlamlı fark saptanmadı (p>0,05). Grup 1’de ter testi sonuçları daha yüksekti 

(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 yıl içinde pulmoner alevlenme sayısı, hastane yatışları ve IV antibiyotik 

kullanım günleri açısından gruplar arasında fark saptanmadı (p>0,05). MSSA ve MRSA ile 

kronik kolonizasyon, Grup 1’de daha fazlaydı (sırasıyla p=0,013 ve p=0,001). Yedi hastada NP 

ilk bulgu olarak görüldü. 30 hastada (%28,8) tekrarlayan NP gözlendi. NP’ye yönelik medikal 

tedavi alan 91’i (%87,5) hastanın %42,3'ünde gerileme sağlandı. 36 hasta cerrahi tedavi gördü 

(%34,6). F508del mutasyonu, Grup 1'de daha sık tespit edildi (p=0,007). Modülatör tedavi alan 

34 hastanın 13'ünde NP’de gerileme gözlendi. Trikafta kullanımı Grup 1’de daha fazlaydı 

(p<0,001). Grup1’de 2 hasta Ivacaftor kullanmaktaydı ve Grup2 ile farklılık saptanmadı 

(p=0,727). FEV1% ile SN-5 skoru arasında negatif korelasyon (p=0,036, r=-0,205), VYKS ile 

pozitif korelasyon saptandı (p=0,035, r=0,208). Sonuç: NP’li hastalarda daha yüksek 

MSSA/MRSA kolonizasyon oranları artmış kronik hava yolu inflamasyonuna katkıda 

bulunabilir. F508del mutasyonunun hastalık şiddetini artırdığı bilindiğinden bu mutasyonun 

daha yüksek ter klorür seviyeleriyle ilişkili olması mümkündür. NP grubunda FEV1’in daha iyi 

olması, Trikafta kullanımının daha yaygın olmasıyla açıklanabilir ve bu durum modülatör 

tedavinin faydalarını desteklemektedir. Ayrıca, modülatör tedavi NP semptomlarını azaltmada 

etkili görünmektedir ve bu da KF’li NP hastalarında hedefe yönelik tedavilerin önemini 

vurgulamaktadır. 

Anahtar Kelimeler: Kisitik Fibrozis, Nazal Polip, Genotip-Fenotip 

 

 

 

 

 

 

 


