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Tablo 4. Hışıltı ataklarıyla ilgili faktörlerin regresyon analizi  

Variable Beta ± Std. Error OR (95%CI) p-value 

PM10 -0.026 - 0.011 0.97 (0.95 - 0.99) 0.014 

CO -0.106 - 0.034 0.89 (0.84 - 0.96) 0.002 

Mold 1.244 - 0.503 3.40 (1.26 - 9.11) 0.015 

Pet in house -1.513 - 0.738 0.22 (0.05 - 0.93) 0.040 

Eosinophile 1.081 - 0.438 2.94 (1.24 - 6.94) 0.014 

Allergic rhinitis 1.307 - 0.673 3.69 (0.98 - 13.8) 0.052 

Parenteral asthma 0.768 - 0.344 2.15 (1.09 - 4.22) 0.026 
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S-09 Kistik Fibrozis Tanılı Çocuklarda Cftr Geninde Büyük Delesyon ve Duplikasyonların 

Klinik Üzerine Etkisi: Ulusal Kayıt Tabanlı Çalışma 

Esin Gizem Olgun1, Gizem Özcan1, Zeynep Özeren2, Furkan Yılmaz3, Halime Nayır Büyükşahin4, 

Mehmet Mustafa Özaslan5, Gülay Bilgin6, Pelin Asfuroğlu7, Gökçen Dilşa Tuğcu8, Mehmet Kılıç9, 

Azer Kılıç Başkan10, Melih Hangül11, Figen Gülen12, Velat Şen13, Sevgi Pekcan14, Erkan Çakır15, 

Yakup Canıtez16, Nagehan Emiralioğlu2, Tuğba Şişmanlar Eyüboğlu17, Güzin Cinel8, Deniz Doğru 

Ersöz2, Uğur Özçelik2, Nazan Çobanoğlu1 

1 Ankara Üniversitesi Tıp Fakültesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

2 Hacettepe Üniversitesi Tıp Fakültesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

3 İstanbul Üniversitesi Cerrahpaşa Tıp Fakültesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

4 Mardin Eğitim Ve Araştırma Hastanesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

5 Kanuni Eğitim Ve Araştırma Hastanesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

6 Eskişehir Şehir Hastanesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

7 Gaziantep Şehir Hastanesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

8 Ankara Bilkent Şehir Hastanesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

9 Fırat Üniversitesi Tıp Fakültesi, Çocuk Alerji Ve İmmünoloji Bd 

10 Bakırköy Sadi Konuk Eğitim Ve Araştırma Hastanesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

11 Adana Eğitim Ve Araştırma Hastanesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

12 Ege Üniversitesi Tıp Fakültesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

13 Dicle Üniversitesi Tıp Fakültesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

14 Necmettin Erbakan Üniversitesi Tıp Fakültesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

15 İstinye Üniversitesi Tıp Fakültesi Liv Hospital, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

16 Uludağ Üniversitesi Tıp Fakültesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

17 Gazi Üniversitesi Tıp Fakültesi, Çocuk Göğüs Hastalıkları Bd 

 

Giriş: CFTR genindeki büyük delesyon ve duplikasyonlar (kopya sayısı varyasyonları, CNV), kistik 

fibroziste (KF) yaygın mutasyonlara kıyasla nadirdir; ancak ciddi klinik seyirle ilişkilidir. Bu 

çalışmayla, Ulusal Kistik Fibrozis Kayıt Sistemi (UKKS) verilerini kullanarak Türkiye'de CFTR 

genindeki CNV'lerin sıklığını ve klinik etkilerini değerlendirmeyi amaçladık. Yöntem: 2024 yılına ait 

UKKS verileri retrospektif olarak analiz edildi. 36 merkezde takip edilen 2.150 KF hastası arasından, 

CNV tespit edilenler çalışmaya dahil edildi. Demografik, klinik, mikrobiyolojik ve tedaviye ilişkin 

özellikler kaydedildi. Bulgular: Toplam 43 hasta (%2,00) CNV'ye sahipti ve bunların %53,4'ü erkekti. 

Tanı anındaki medyan (min-maks) yaş 0,33 (0,08-9) idi. Yenidoğan taraması %44,1'inde pozitifti ve 

%9,30'unda mekonyum ileusu öyküsü vardı. Ortalama±SD ter klorür düzeyleri 85,31±25,97 mEq/L 

ve 93,00±22,11 mEq/L idi. Hastaların %34,8'i inhale antibiyotik tedavisi kullanılırken, üç hastada ileri 

solunum desteği gerekliydi. CFTR modülatör tedavisi, heterozigot F508del mutasyonları olan iki 

hastada kullanılmaktaydı. Medyan (min-maks) BMI Z-skoru −0,67 (-2,73-2,72) idi ve spirometri 

testinde ortalama±SD FEV₁ değeri %76,81±26,00 idi. On hasta (%23,2) yılda ortalama±SD 2,10±1,10 

pulmoner alevlenme saptandı. Pseudomonas aeruginosa ve metisiline dirençli Staphylococcus aureus, 

sırasıyla hastaların %41,8'inde ve %13,9'unda tespit edildi. Pankreas yetmezliği ve karaciğer hastalığı, 

sırasıyla hastaların %23,2'sinde ve %20,9'unda mevcuttu. ABPA 3 hastada, diyabet 2 hastada ve Dios 

1 hastada mevcuttu. Sonuç: CFTR geninde CNV'si olan çocuklar, hastalık yükü artmış, küçük ama 


