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Amaç: 2789+5G>A varyantı, ECFSPR 2023 yıllık veri raporuna göre Avrupa ülkeleri arasında en sık 

Türkiye'de bildirilmektedir. Bu çalışma, Ulusal Kistik Fibrozis Hasta Kayıt Sistemi’ne (UKKS) kayıtlı 

olan ve 2789+5G>A varyantı taşıyan hastaların demografik ve klinik özelliklerini değerlendirmeyi 

amaçlamıştır. Yöntem: Bu kohort kapsamında 2789+5G>A varyantı taşıyan hastaların 2024 yılı 

verileri retrospektif olarak analiz edildi. Bulgular, aynı veritabanına kayıtlı olan ve F508del varyantı 

için homozigot olan 282 hastanın verileriyle karşılaştırıldı. Bulgular: Çalışmaya 2789+5G>A varyantı 

taşıyan 96 hasta (medyan yaş: 10,37 yıl) dahil edildi. F508del homozigotları ile karşılaştırıldığında, 

2789+5G>A varyantı olan hastaların daha ileri bir yaşta tanı aldığı saptandı (medyan 0,33'e karşı 0,25 

yıl; p<0,0001). 18 yaş altı hastalarda daha yüksek VKİ z-skorları ile beslenme durumu 2789+5G>A 

grubunda anlamlı derecede daha iyiydi (medyan 0,14'e karşı -0,70; p<0,0001). Akciğer fonksiyonu 

daha yüksek (medyan FEV1 %94,5'e karşı %90,0; p=0,044) ve ortalama terde klor seviyeleri anlamlı 

derecede daha düşüktü (84,76±23,37'ye karşı 92,44±22,49 mmol/L; p=0,005). F508del 

homozigotlarında daha fazla pulmoner alevlenme (%19,1'e karşı %9,4; p=0,026) ve daha yüksek P. 

aeruginosa kolonizasyon oranları (%29,1'e karşı %18,7; p=0,044) görüldü. Pankreatik yeterlilik 

2789+5G>A hastalarında anlamlı derecede daha yaygındı (p<0,0001); ayrıca akut pankreatit bu grupta 

beklenildiği üzere daha sık gelişti (%2,1'e karşı %0; p=0,012). KF ile ilişkili diyabet (%11'e karşı %1) 

ve karaciğer hastalığı (%34,7'ye karşı %9,4) F508del homozigotlarında anlamlı derecede daha sıktı 

(p<0,0001). Sonuç: 2789+5G>A varyantı; daha geç tanı, daha iyi beslenme durumu ve korunmuş 

akciğer fonksiyonu dahil olmak üzere daha hafif bir KF fenotipi ile ilişkilidir. Daha düşük tedavi yükü 

ve daha yüksek pankreatik yeterliliğe rağmen, bu hastalarda akut pankreatit riski artmıştır; bu da 

varyanta özgü klinik takibin gerekliliğini vurgulamaktadır. 
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