“12. Ulusal Cocuk Solunum Yolu Hastaliklar: ve Kistik Fibrozis Kongresi”

S-25 2789+5G>A Varyant1 Olan Kistik Fibrozisli Hastalarin Klinik Ozellikleri: Ulusal Kayit
Sistemine Dayali Bir Analiz

Tugce Kantemir', Nagehan Emiralioglu', Ebru Yal¢in!, Velat Sen?, Hadice Selimoglu Sen?, Furkan
Yilmaz*, Cigdem Korkmaz*, Ayse Ayzit Kilinc Sakalli*, Burak El¢i®, Oguz Karcioglu®, Fatih Ercan’,
Sevgi Pekcan’, Gokgen Kartal Oztiirk®, Kiibra Ozkaya®, Melih Hangul®, Erdi Cagr1 Dagdelen’,
Yakup Canitez!®, Zeynep Demir'’, Mehmet Kose!!, Ali Ersoy!!, Ozlem Keskin!?, ibrahim Halil
Karahan'?, Erkan Cakir'®, Abdurrahman Erdem Basaran'4, Aysen Bing6l'*, Ali Ozdemir'>, Pelin
Asfuroglu'é, Gamze Akg¢a Ding!’, Sanem Eryilmaz Polat'’, Tugba Sismanlar Eyiiboglu'®, Ayse Tana
Aslan'®, Tugba Ramasl Giirsoy'?, Beste Ozsezen?’, Meric Esen Simsek Mullaoglu?!, Fazilcan
Zirek??, Esin Gizem Olgun?, Giilay Bilgin®*, Hiiseyin Arslan®, Eyliil Pmar Cakir?$, Ozge Meral?’,
Deniz Mavi Tortop®®, Ece Ocak?®, Mehmet Mustafa Ozaslan’, Ezgi Demirdogen?!, Zeynep Gokce
Gayretli Aydin®?, Buket Selen Sahin®?, Hiilya Anil**, Mehmet Kilig*, Evrim Hepkaya*®, Halime
Nayir Biiyiiksahin®’, Zeynep Ilksen Hocoglu®8, Nilay Bas Ikizoglu*°, Erdem Topal*’, Mina Hizal*!,
Azer Kili¢ Baskan*?, Didem Alboga*®, Sedef Narin Tonga**, Giizin Cinel'”, Ugur Ozgelik!, Deniz
Dogru!

1 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali
2 Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dal
3 Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi, Gogiis Hastaliklar1 Anabilim Dali
4 Istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dalt
5 Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Gogiis Hastaliklar1 Anabilim Dali
6 Hacettepe Universitesi T1p Fakiiltesi, Gogiis Hastaliklar1 Anabilim Dali
7 Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali
8 Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dal1
9 Adana Sehir Hastanesi, Cocuk Go6giis Hastaliklar1 Bilim Dal1
10 Bursa Uludag Universitesi, T1p Fakiiltesi, Cocuk Goégiis Hastaliklar1 Bilim Dali
11 Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar Bilim Dali
12 Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Allerji Ve Immiinoloji Bilim Dali
13 Istinye Universitesi, Liv Hastanesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali
14 Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali
15 Mersin Sehir Hastanesi, Cocuk Go6giis Hastaliklar1 Bilim Dali
16 Gaziantep Sehir Hastanesi, Cocuk Goglis Hastaliklar1 Bilim Dali

17 Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali
18 Gazi Universitesi T1p Fakiiltesi, Cocuk Goégiis Hastaliklar1 Bilim Dali
19 Van Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Goglis Hastaliklar: Bilim Dali
20 Dokuz Eyliil Universitesi T1p Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali
21 Manisa Celal Bayar Universitesi T1p Fakiiltesi, Cocuk Allerji, Immiinoloji Ve Gogiis Hastaliklar
Bilim Dali
22 Samsun Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali
23 Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklari Bilim Dali
24 Eskisehir Sehir Hastanesi, Cocuk Go6giis Hastaliklar1 Bilim Dali
25 Hatay Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Go6giis Hastaliklar1 Bilim Dali
26 Bursa Sehir Hastanesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dal1
27 Gazi Yasargil Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Goglis Hastaliklar1 Bilim Dali

63



“12. Ulusal Cocuk Solunum Yolu Hastaliklar: ve Kistik Fibrozis Kongresi”

28 Sanlurfa Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk G6giis Hastaliklar1 Bilim Dali
29 Izmir Sehir Hastanesi, Cocuk Gogiis Hastaliklari Bilim Dali
30 Trabzon Kanuni Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Go6giis Hastaliklar1 Bilim Dali
31 Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Gogiis Hastaliklar1 Anabilim Dali
32 Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklar1 Bilim Dali
33 Istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Ggiis Hastaliklar1 Anabilim Dal1
34 Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji Ve Alerji Bilim Dali
35 Irat Universitesi T1p Fakiiltesi, Cocuk Alerji Ve Immiinoloji Bilim Dali
36 Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Go6giis Hastaliklar1 Bilim Dali
37 Mardin Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dalt
38 Erzurum Sehir Hastanesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali
39 Istanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali
40 Inénii Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Alerji Ve Immiinoloji Bilim Dali
41 Ankara Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Go6giis Hastaliklar1 Bilim Dali
42 Bakirkdy Dr. Sadi Konuk Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Go6giis Hastaliklar1 Bilim Dali
43 Kayseri Sehir Hastanesi, Cocuk Goglis Hastaliklar: Bilim Dali
44 Aydin Kadin Dogum Ve Cocuk Hastaliklar1 Hastanesi, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dali

Amag: 2789+5G>A varyanti, ECFSPR 2023 yillik veri raporuna gore Avrupa lilkeleri arasinda en sik
Tiirkiye'de bildirilmektedir. Bu ¢alisma, Ulusal Kistik Fibrozis Hasta Kayit Sistemi’ne (UKKS) kayitl
olan ve 2789+5G>A varyant: tasiyan hastalarin demografik ve klinik 6zelliklerini degerlendirmeyi
amaclamistir. Yontem: Bu kohort kapsaminda 2789+5G>A varyant1 tasiyan hastalarin 2024 yil
verileri retrospektif olarak analiz edildi. Bulgular, ayni veritabanina kayith olan ve F508del varyanti
icin homozigot olan 282 hastanin verileriyle karsilastirildi. Bulgular: Calismaya 2789+5G>A varyanti
tagtyan 96 hasta (medyan yas: 10,37 yil) dahil edildi. F508del homozigotlar ile karsilastirildiginda,
2789+5G>A varyant1 olan hastalarin daha ileri bir yasta tan1 aldig1 saptandi (medyan 0,33'e kars1 0,25
yil; p<0,0001). 18 yas alt1 hastalarda daha yiiksek VKI z-skorlari ile beslenme durumu 2789+5G>A
grubunda anlamli derecede daha iyiydi (medyan 0,14'e kars1 -0,70; p<0,0001). Akciger fonksiyonu
daha yiiksek (medyan FEV1 %94,5'e kars1 %90,0; p=0,044) ve ortalama terde klor seviyeleri anlamli
derecede daha diisiiktii (84,76£23,37'ye karst 92,44+22.49 mmol/L; p=0,005). F508del
homozigotlarinda daha fazla pulmoner alevienme (%19,1'e kars1 %9.,4; p=0,026) ve daha yiiksek P.
aeruginosa kolonizasyon oranlart (%29,1'e kars1 %18,7; p=0,044) goriildii. Pankreatik yeterlilik
2789+5G>A hastalarinda anlamli derecede daha yaygindi (p<0,0001); ayrica akut pankreatit bu grupta
beklenildigi tizere daha sik gelisti (%2,1'e kars1 %0; p=0,012). KF ile iliskili diyabet (%11'e kars1 %1)
ve karaciger hastalig1 (%34,7'ye kars1 %9,4) F508del homozigotlarinda anlamli derecede daha sikti
(p<0,0001). Sonug: 2789+5G>A varyant1; daha ge¢ tani, daha iyi beslenme durumu ve korunmus
akciger fonksiyonu dahil olmak tizere daha hafif bir KF fenotipi ile iligkilidir. Daha diisiik tedavi yiikii
ve daha yiiksek pankreatik yeterlilige ragmen, bu hastalarda akut pankreatit riski artmistir; bu da
varyanta 0zgii klinik takibin gerekliligini vurgulamaktadir.
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