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PROGRAM AKISI

20 Mayis 2026, Carsamba

09:00-09:10 Acilig konusmalari

1. Oturum — Pediatrik Nadir Hastaliklar

Oturum Baskanlaru: Prof. Dr. Hafize Oksiiz, Prof. Dr. Fatih Temiz
09:10-09:30 Pediatrik nadir norolojik hastaliklar Prof. Dr. Cengiz Dilber
09:30-09:50 Pediatrik nadir metabolik hastaliklar Uzm. Dr. Funda Bostanci
09:50-10:10 Nadir hastalik tanisinda biyokimyasal yaklasim = Prof. Dr. Metin Kiling
10:10-10:30 Tartisma
10:30-11:00 Kahve Arasi

2. Oturum — Eriskin Nadir Hastaliklar

Oturum Bagkanlart: Prof. Dr. Deniz Tuncel Berktas, Prof. Dr. G6zde Yildirum Cetin

11:00-11:20 Nadir endokrin hastaliklar Prof. Dr. Dilek Ttzun
11:20-11:40 Nadir romatolojik hastaliklar Dog. Dr. Fatih Yildiz
11:40-12:00 Nadir hastaliklarin tanisinda genetik Uzm. Dr. Bisra Yeninarcilar

12:00-12:20 Tartisma

12:20-13:30 Ogle Arasi

3. Oturum - Sozli Bildiriler

Oturum Bagkanlaru: Dr. Ogr. Uyesi Fatma Hazal Topguoglu, Dr. Ogr. Uyesi Mehmet Turan
13:30-14:30 Sozli bildiriler

4. Oturum - Sozlii Bildiriler
Oturum Bagkanlart: Dog. Dr. Cemile Buket Tugan Yidiz, Dr. Ogr. Uyesi Mahmut Egemen Senel

14:30-15:30 Sozli bildiriler
15:30-16:00 Tartisma
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1. OTURUM

Vanishing White Matter Hastaligi
Fehim Akglingér, Nurettin Karacan, Hande Dilber, Serdar Ceylaner, Cengiz Dilber

Birlesik Heterozigot PDHX Mutasyonlarina Bagl Piriivat Dehidrogenaz E3-Baglayici Protein
Eksikligi: Erken Baslangicli Epilepsi ve Ilerleyici Norogelisimsel Gerilik ile Seyreden Bir Olgu
Nurettin Karacan, Hande Dilber, Fehim Akgtingér, Ugur Gimus, Cengiz Dilber

Yenidoganda Abartili irkilme Yanitinin Nadir Bir Nedeni Hiperekpleksiyali iki Olgu Sunumu
Sedef Terzioglu Ozturk, Sibel Oz Yildiz, Batuhan Yeke, Canberk Akkas

Gelisimsel Gerilik ve Tekrarlayan Ates ile Basvuran Bir Taklitci: Aicardi-Goutiéres Sendromu
Sibel Oz Yildiz, Sedef Terzioglu Oztirk, Mustafa Gskoglu

Glikojen Depo Hastaligi Tip I’de Metabolik Dekompansasyon: Bir Olgu Sunumu
Mehmet Karacali, Ayten Oguz

Nadir bir diyabet nedeni: Dunnigan sendromu
Mehmet Emin Yerli, Ayten Oguz

Kombine Pulmoner Fibrozis:Sekiz Yiluk Progresif Seyir ve Fatal Sonlanim Gésteren Bir Olgu
Halil Ibrahim Calisir, Hatice Sahin, Nurhan Atilla, Tahsin Gezgin, Hasan Kahraman

Aciklanamayan Bronsektazi ve Amfizemde iki Nadir Genetik Patolojinin Birlikteligi: Alfa- 1
Antitripsin Eksikligi ve CFTR Mutasyonu
Halil Ibrahim Calisir, Hatice Sahin, Nurhan Atilla, Tahsin Gezgin, Hasan Kahraman

Ter Testi Negatif, Genetik Pozitif: Nadir Bir S5945L Homozigot Kistik Fibrozis Olgusu
Hatice Feyza Topal, Hatice Sahin, Nurhan Atilla, Tahsin Gezgin, Hasan Kahraman

2. OTURUM

inflamatuvar Romatizmal Bulgularla Prezente Olan Kikuchi-Fujimoto Hastaligi: Tanisal
Bir Giglik
Esra Saydam Karabiyik, Anil Goger, Fatih Yildiz, Gozde Yildinm Cetin

Kronik Trikotillomani ve Yasam Olaylari iiskisi
Huseyin Direk, Sule Sirin Berk, Fatma Ozlem Orhan, Ebru Findikli, Onur Hursitoglu, Emine Milayim

Nadir Bir Alt Motor N6ron Hastaligi: Olgu Sunumu

Hamza Sahin, Rukiye Béliikbasi, Deniz Tuncel Berktas

CYP7B 1 iliskili Herediter Spastik Parapleji (SPG5A) Olgu Sunumu
Hamza Sahin, Rukiye Béliikbasi, Deniz Tuncel Berktas

Maske Altindaki Huntington: Psikiyatrik Bulgular ve intihar Riski ile Seyreden Bir Olgu
Esin Yildinm Seving, Sule Sirin Berk, Fatma Ozlem Orhan, Ebru Findikli, Onur Hursitoglu, Emine Miilayim

Ani Baslangicli LRSAM1 iliskili Aksonal Néropati: Olgu Sunumu
Hamza $Sahin, Rukiye Bélikbasi, Deniz Tuncel Berktas

Deri Bulgulariyla Tani Alan Nadir Bir Olgu: Pakidermoperiostozis
Anil Goger, Esra Saydam Karabiyik, Gézde Yitdinm Cetin, Fatih Yildiz

FMF Hastalarinda Aile Taramasi ve Genotip-Fenotip iliskisi
Hatice Sager, Metin Kiling
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Vanishing White Matter Hastahig1

Fehim Akgiingiirl, Nurettin Karacanl, Hande Dilberz, Serdar Ceylaner3, Cengiz Dilberl
1Kahramanmaras Siitcii Imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi Bilim Dal,

2Kahramanmaras Siit¢ii imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg ve Hastaliklar; Anabilim Dal,
3 intergen Genetik Tam Merkezi, Gaziantep

Giris

Vanishing white matter hastali§i (VWM), EIF2B1-5 genlerindeki patojenik varyantlara bagl,
otozomal resesif gecisli nadir bir lokodistrofidir. Klinik seyir genellikle progresif olup
enfeksiyon ve ates gibi stres faktorleri sonrasi akut norolojik kdtiilesmelerle karakterizedir.
Bu posterde, EIF2B2 iliskili erken baslangi¢cli VWM tanisi alan bir pediatrik olgunun klinik,
norogoriintiileme ve elektroensefalografik bulgularinin sunulmast amaglanmaistir.

Olgu

Retrospektif olgu sunumu. Klinik, ndérogdriintiileme (seri beyin MRG), EEG ve molekiiler
genetik analiz bulgular1 degerlendirilmistir. EIF2B2 varyantt ACMG kriterlerine gore
yorumlanmis, aile taramas1 yapilmigtir

Dort yasinda kiz hasta, yaklasik iki yasindan itibaren baslayan ve progresyon gosteren
yilirime bozuklugu ve denge kaybi nedeniyle degerlendirildi. Norolojik muayenede ataksik
yiirliylis ve sol alt ekstremitede hafif spastisite saptandi. Baglangic kranial MRG'de yaygin ve
simetrik T2/FLAIR hiperintens beyaz cevher tutulumu izlendi. Molekiiler genetik analizde
EIF2B2 geninde homozigot
c.653C > T (p.Thr218Ile) varyant1 saptandi. Aile taramasi otozomal resesif kalitimi
destekledi. Dort yasinda gecirilen viral enfeksiyon sonrasi hastada akut norolojik
dekompansasyon gelisti. Akut donemde EEG'de agir zemin organizasyon bozuklugu ve
jeneralize yavaglama izlendi. Ayn1 donemde yapilan MRG'de beyaz cevherde belirgin hacim kaybi ve
difiizyon kisitlanmasi saptandi.

Tartisma

Bu olgu, EIF2B2 iligkili VWM'nin erken ¢cocukluk déneminde progresif seyir gosterdigini ve
enfeksiyon sonrasi akut norolojik kotiilesmelerle agirlagabildigini ortaya koymaktadir.
Progresif yiirlime bozuklugu ve stres sonrasi ani klinik bozulma ile basvuran ¢ocuklarda
VWM ayirict tanida mutlaka diistiniilmelidir. Erken tani, uygun destekleyici yaklagim ve
genetik danismanlik agisindan kritik 6neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: EIF2B2, I6kodistrofi, progresif yliriime bozuklugu



Birlesik Heterozigot PDHX Mutasyonlarina Bagh Piriivat Dehidrogenaz E3-
Baglayic1 Protein Eksikligi: Erken Baslangich Epilepsi ve llerleyici
Norogelisimsel Gerilik ile Seyreden Bir Olgu Sunumu

Nurettin Karacan! Hande Dilbe_l:,l Fehim Akgﬁngﬁrl, Ugur Giimiisz, Cengiz Dilberl

IKahramanmaras Siitcii Imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Norolojisi
Gaziantep Sehir Hastanesi, Genetik Tan1 Merkezi

Giris

Bu olgu sunumunun amaci, birlesik heterozigot PDHX gen mutasyonlarina bagl
piriivat dehidrogenaz E3-baglayici protein eksikliginin klinik, metabolik, radyolojik
ve genetik 6zelliklerini ortaya koymak ve erken baslangi¢li epilepsi ile progresif
norogelisimsel gerilikte PDH kompleksi eksikliklerinin ayirici tanidaki 6nemini
vurgulamaktir.

Olgu

Hastamiz 2019 dogumlu olup , ¢cocuk ndrolojisi ve metabolizma birimleri tarafindan
izlenmis; klinik seyir, gelisimsel basamaklar, norolojik muayene bulgulari, EEG ve
beyin MRG sonuglar1 geriye doniik olarak degerlendirilmistir. Metabolik
incelemelerde serum aminoasitleri, laktat, piriivat ve laktat/piriivat orani analiz
edilmistir. Molekiiler genetik tan1 i¢in periferik kandan elde edilen DNA ile tiim
ekzom dizileme yapilmis; saptanan varyantlar ACMG/AMP kriterlerine gore
siiflandirilmistir. Aile segregasyon analizi ve Sanger dizileme ile dogrulama
gerceklestirilmistir.

Hasta neonatal donemde baslayan nobetler, kusma ve zamanla belirginlesen agir

norogelisimsel gerilik ile prezente olmustur. Metabolik degerlendirmede laktat,

piriivat ve alanin yiiksekligi saptanmistir. Beyin MRG’de korpus kallozum hipoplazisi,

kortikal-serebellar atrofi ve bazal gangliyon tutulumunu diistiindiiren sinyal

degisiklikleri izlenmistir. Genetik analizde PDHX geninde biri splice-site (c.160+1G >
T), digeri ¢erceve kaymasi (c.746 765dup; p.Ala256GInfs*28) olmak iizere birlesik

heterozigot iki patojenik varyant saptanmistir. Metabolik destek ve antiepileptik

tedavi ile nobet sikliginda azalma saglanmis, ancak ndrogelisimsel gerilik devam

etmistir.

Tartisma

PDHX iliskili PDH kompleksi eksikligi, neonatal baslangicli epilepsi ve ilerleyici
norogelisimsel gerilik ile seyreden agir bir klinik tablodur. Erken donemde klinik,
metabolik ve genetik verilerin birlikte degerlendirilmesi, tani, prognoz 6ngorusu ve
genetik danigmanlik agisindan kritik neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: PDHX mutasyonu; piriivat dehidrogenaz kompleksi eksikligi;
erken baglangicl epilepsi




Yenidoganda Abartih Irkilme Yamitinin Nadir Bir Nedeni Hiperekpleksiyah iki Olgu
Sunumu

Sedef Terzioglu Oztiirkl, Sibel Oz YlldlZl, Batuhan Yekez, Canberk Akkas3
1Necip Fazél kehir Hastanesi ¢ocuk NCroloji KliniJi

2. Necip Fazél kehir Hastanesi Neonatoloji KliniJi

3. Necip Fazél kehir Hastanesi Tébbé Genetik
Giris
Kalitsal  hiperekpleksi (HPX), merkezi sinir sisteminde glisinerjik  inhibitor
norotransmisyonun bozulmasina bagli gelisen nadir bir norolojik hastaliktir (1). Dokunsal,
isitsel veya gorsel uyaranlarla tetiklenen abartili irkilme yanmiti ve yaygin kas sertligi ile
karakterizedir. Bulgular genellikle dogumdan hemen sonra baslasa da, hastalik siklikla
yenidogan nobetleri ile karistirilmakta ve bu durum tani1 gecikmesine yol acabilmektedir (2,3).

Olgu

Yenidogan doneminde uyaranla tetiklenen motor olaylarin ayirict tanisinda HPX’in 6nemini
vurgulamak amaciyla, baslangigta konviilsiyon olarak degerlendirilen iki olgu sunuldu. Her
iki yenidoganda dogumdan kisa siire sonra hipertoni, hiperirritabilite ve uyaranla ortaya ¢ikan
miyoklonik-tonik hareketler gozlendi. Bu hareketler biling degisikligi ile iligkili degildi.
Metabolik ve biyokimyasal incelemeler, kraniyal gériintiileme sonuclari normaldi. Interiktal
ve iktal EEG kayitlarinda epileptiform aktivite saptanmamasi, epileptik olmayan bir siireci
diistindiirdi.

Klinik bulgular dogrultusunda HPX tanisi konularak klonazepam tedavisi baslandi. Her iki
hastada da tonik spazmlarda belirgin diizelme ve irkilme ataklarinda azalma goézlendi. Bir
olguda GLRA1 geninde homozigot patojenik varyant saptandi. Takipte her iki bebekte de
normal bilylime ve yasa uygun norogelisim izlendi.

Tartisma

HPX en stk GLRA1 mutasyonlart ile iliskilidir ve ayirt edici 6zellikleri arasinda uyarana bagl
sertlik, abartili irkilme ve normal EEG bulgular1 yer alir (4). Erken tani, aspirasyon, ani bebek
Olimii gibi ciddi komplikasyonlarin Onlenmesi agisindan kritik Oneme sahiptir (5).
Klonazepam etkin bir tedavi secenegidir ve erken baslanmasi klinik iyilesmeyi belirgin
sekilde artirir (6). Sonug olarak, uyaranla tetiklenen ve EEG’si normal olan yenidoganlarda
HPX mutlaka akilda tutulmalidir.

Kaynaklar

1. Paucar M, Waldthaler J, Svenningsson P. GLRA1 mutation and long-term follow-up of the first
hyperekplexia family. Neurol Genet. 2018;4:e259.

2. Koning-Tijssen MA, Brouwer OF. Hayatin ilk yilinda hiperekpleksi. Mov Disord. 2000;15:1293.

3. Bernasconi A, Regli F, Schorderet DF, Pescia G. Ailesel hiperekpleksi: irkilme hastaligi. Bir
ailenin klinik, elektrofizyolojik ve genetik ¢alismasi. Rev Neurol (Paris). 1996;152:447-50.

4. Thomas RH, Chung SK, Wood SE, Cushion TD, Drew CJ, Hammond CL, Vanbellinghen JF,
Mullins JG, Rees MI. Hiperekpleksiyada genotip-fenotip korelasyonlari: apne, 6grenme gii¢liikleri
ve konusma gecikmesi. Brain. 2013;136:3085-95.

5. Mine J, Taketani T, Yoshida K, Yokochi F, Kobayashi J, Maruyama K, Nanishi E, Ono M,
Yokoyama A, Arai H, Tamaura S, Suzuki Y, Otsubo S, Hayashi T, Kimura M, Kishi K,
Yamaguchi S. Hiperekpleksi tanis1 konmus 17 Japon hastanin klinik ve genetik incelemesi. Dev
Med Child Neurol. 2015;57:372—7



Gelisimsel Gerilik ve Tekrarlayan Ates ile Basvuran Bir Taklit¢i: Aicardi-Goutiéres Sendromu

Sibel Oz Yildiz!, Sedef Terzioglu Oztiirk!, Mustafa Gokoglu?
Necip Fazil Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi', Tibbi Genetik Klinigi>, Kahramanmaras

Giris

Aicardi-Goutieres sendromu (AGS), tip I interferon yanitinin artigi ile karakterize, nadir goriilen
monogenik bir otoinflamatuvar ensefalopatidir. Klinik ve radyolojik bulgular1 nedeniyle konjenital
enfeksiyonlar ve I0kodistrofiler basta olmak {izere bir¢ok hastaligi taklit edebilir ve tan1 siirecinde
gecikmelere yol agabilir.

Olgu

Yedi aylik kiz hasta; gelisimsel gerilik, bas kontroliiniin olmamasi, aksiyel hipotoni, ekstremitelerde
artmis tonus ve ates ataklar1 nedeniyle degerlendirildi. Ozge¢mis ve soygecmisinde ozellik yoktu.
Fizik muayenede hafif dismorfik bulgular, aksiyel hipotoni ve piramidal bulgular saptandi.
Konjenital enfeksiyonlar, I6kodistrofiler ve nérometabolik hastaliklara yonelik yapilan incelemeler
normaldi. Beyin manyetik rezonans gorintulemede (MRG) kortikal atrofi ve hafif ventrikiler
dilatasyon izlendi (Resim 1-2). Tim ekzom dizilemede RNASEH2B geninde homozigot patojenik
varyant (c.529G>A) saptanarak AGS tanist konuldu. Tani sonrasi yapilan beyin bilgisayarl
tomografisinde bazal gangliyonlarda kalsifikasyonlar izlendi (Resim 3). Hastaya fizyoterapi baslands;
Janus kinaz  inhibitérii  tedavisi  Onerildi ancak aile tarafindan kabul edilmedi.
Tartisma

Aicardi-Goutieres sendromu, konjenital enfeksiyonlar, 16kodistrofiler, klasik Cockayne sendromu,
neonatal lupus eritematozus, mitokondriyal sitopatiler ve bazi nérometabolik ve genetik hastaliklari
taklit edebilen bir ensefalopatidir. Mikrosefali erken evrede bulunmayabilir. Beyin MRG bulgulari
non-spesifik olabilirken, kalsifikasyonlar BT ile daha iyi gosterilir. Bu nedenle siipheli olgularda BT
onemli bir tan1 aracidir. Son yillarda Janus kinaz inhibitorleri ile interferon yanitinin baskilanmasina
yonelik tedavi yaklasimlart umut verici olmakla birlikte, etkinlik 6zellikle erken dénemde daha
belirgin olup uzun donem veriler smirlhidir. Gelisimsel gerilik ve tekrarlayan ates ataklari olan
hastalarda AGS ayirici tanida diisiiniilmelidir.
Anahtar Kelimeler: Aicardi-Goutiéres sendromu, interferonopati, ates, gelisme geriligi,

intrakraniyal kalsifikasyon



Resim 1. Koronal T2 sekans. Resim 2. Aksiyel T1 sekans. Resim 3.Beyin BT.



Glikojen Depo Hastahigi Tip I’de Metabolik Dekompansasyon: Bir Olgu Sunumu

Mehmet Karacalll, Ayten Oguz1
1Kahrama.nmaras Siit¢ii Imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Endokrinoloji ve Metabolizma

Hastaliklar1 BD

Giris

Glikojen depo hastaliklar1 (GDH), glikojen sentez veya yikiminda gorevli enzim/tagiyici eksikliklerine
bagli gelisen kalitsal metabolik hastaliklardir. Klinik bulgular etkilenen enzim ve organa gore
degiskenlik gosterir. GDH tip I (Von Gierke hastaligi), glukoz-6-fosfataz sistemi bozukluguna bagl
otozomal resesif bir hastaliktir. Hastalar genellikle 3—6 ayda hepatomegali, hipoglisemi, biiyiime
geriligi ve bazen laktik asidoz ile basgvurur. Tan1 enzim veya genetik analizle konur. Tedavide temel
yaklagim diyet ile metabolik kontroliin saglanmasidir. Bu olguyu sunmakla, glikojen depo hastalig1 tip
I’de diyet uyumsuzlugu ve enfeksiyonun metabolik dekompansasyonu tetikleyebilecegini vurgulamayi
amagladik.

Olgu

22 yasinda kadin hasta, 5 aylikken progresif karin distansiyonu, kusma ve hipoglisemi sikayetleri ile
basvurmus. Yapilan genetik analiz sonucunda glukoz 6 fosfataz eksikligine bagl gelisen GDH Tip Ia
tanisi almugtir. Aile Oykiistinde anne ve babanin akraba
(amca c¢ocuklar) oldugu ve her ikisinin de genetik analizinde tasiyict oldugu saptanmustir.
Ozgecmisinde yaklasik bir y1l dnce major depresyon ve yasa gore beklenenden diisiik kemik yogunlugu
tanis1 mevcuttu. Hasta beslenme tedavisinde diislik glisemik indeksli enteral beslenme {iriinii ile ¢ig
misir nisastasini iki saatte bir doniisiimlii olarak kullanmaktaydi. Cig misir nisastasini her dozda 2
yemek kasig1 seklinde ve 6gleden sonra ek olarak haglanmis piring veya patates tiilketmekteydi. Diyetine
uymadiginda hipoglisemi yasadigini ifade etti. Ayrica medikal tedavi olarak allopurinol 300 mg 1xI1,
kolekalsiferol 50.000 IU/hafta tedavisi ve aylik siyanokobalamin 1x1 kullanmaktaydi. Hasta mevcut
basvurusunda kusma ve giinde 10’dan fazla sulu diyare sikayetleri ile acil servise basvurdu. Oykiisiinde
diyetine uyumunun bozuldugu 6grenildi. Evde Olgiilen kapiller kan glukozunun 23 mg/dL olmasi
lizerine acile getirildi. Acil degerlendirmede genel durumu orta, suur agik, oryante-koopere idi, ancak
dil ve dudak kuru, dehidrate goriinimdeydi. Boy:164cm, kilo:84kg ve VKI:31,2kg/m? idi. Vital
bulgular1 normaldi. Hipoglisemi ve laktik asidoz saptanmasi iizerine hasta interne edildi (Tablo 1).
Tedavi kapsaminda intravendz dekstroz infiizyonu, potasyum replasmani, iki saatte bir ¢ig musir
nisastast ve diisiik glisemik indeksli beslenme iiriinii ile doniisiimlii beslenme uygulandi. Laboratuvar
incelemelerinde CRP 74 mg/L ve diyare olmasi lizerine ampirik metronidazol ve siprofloksasin
baslandi. Gaita mikroskobi ve kiiltiirde patoloji saptanmadi. Hiperiirisemisi nedeniyle allopurinol 300
mg 1x1 devam edildi. Mevcut klinik tablo, diyet uyumsuzlugu ve eslik eden gastrointestinal enfeksiyon
zemininde gelisen hipoglisemi ve laktik asidoz atagi olarak degerlendirildi. Uygulanan medikal ve diyet
tedavisi ile hastanin klinik ve metabolik parametrelerinde diizelme saglandi ve hasta yakin izlem
Onerilerek taburcu edildi.

Tartisma

Bu olgu, glikojen depo hastaligi tip I’de diyet uyumsuzlugu ve enfeksiyonlarin ciddi metabolik
dekompansasyona yol agabilecegini ve yakin metabolik izlemin hayati 6nem tasidigin1 géstermektedir.
Bu yaklagim, yasam kalitesini artirir, sagkalimi uzatir ve komplikasyonlar1 en aza indirir.

Anahtar kelimeler: glikojen depo hastaligi, hipoglisemi, laktik asidoz



Tablo 1. Hastanin laboratuvar degerleri

Parametreler

Achk Glukoz
Kreatinin
Sodyum
Potasyum
Idrarda keton
ALT

HGB
Lokosit
Notrofil
Trombosit
Kan gaz1 PH
HCOs
Laktat

Urik asit
LDL
Trigliserit

CRP

Basvuru ani

63
0,77
141
3,3
+2 pozitif
34
12,6
5,54
3,97
379
7,18
9,8
17
13,7
59
141
74

Taburculuk
oncesi

87
0,45
138
4,3
negatif
29
10,8
4880
2950
318
7,44
22,6
4,4
5,4

4,95

Referans
degerler

60-100mg/dl
0,8-1,2mg/dl
135-145mmol/l
3,5-5mmol/l
Negatif

5-50U/1
13,2-16,6g/dl
3,8-8,76x10°/uL
1,5-5 x10%/uL
150-450 x10%/uL
7,35-7,45
22-26mmol/l
0,5-2mmol/1
2,4-5,7mg/dl
0-100mg/dl
0-200mg/dl
0-5mg/1



Nadir bir diyabet nedeni: Dunnigan sendromu

Mehmet Emin Yerlilz Ayten Oguz1

1Kahramanmaras Siitcii imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Endokrinoloji ve Metabolizma Hastaliklar1 BD

Giris
Lipodistrofi sendromlari, yag dokusunun segici kaybi ile karakterize heterojen bir nadir hastalik

grubudur. Geng diyabet hastalarinin ayirici tanisinda dikkate alinmasi gereken nadir bir diyabet
nedeni olan familyal parsiyel lipodistrofi tip 2 (FPLD2) sendromu vakasini sunuyoruz.

Olgu 19 yasinda kadin hasta, 5 haftalik gebelik ve yiiksek doz insiilin tedavisine

ragmen kan sekeri1 yliksekligi olmasi tizerine Endokrinoloji ve Metabolizma Hastaliklar
Poliklinigine yonlendirildi. Yiiksek doz insiiline (~2,21U/kg/giin) ragmen kan sekeri regiilasyonu
saglanamamasi nedeniyle hospitalize edildi. Ozgegmisinde 3 yil 6nce siddetli karin agris1 sikayeti
ile dis merkez bagvurusunda hipertrigliseridemiye bagli akut pankreatit ve diyabet tanis1 konmus.
Daha sonra 2 kez daha pankreatit atag1 gecirmis. Fizik muayenede; boy:168 cm, kilo: 68kg, BKI:
24kg/m? ve yiiz-boyun bdlgesinde aydede yiiz, buffalo hump saptanirken, kol ve bacaklarda
lipoatrofi ve kasli goriiniim olmasi iizerine lipodistrofi sendromlart agisindan genetik analiz
yapilmis. Lamin A/C (LMNA) geninde c.1394G>A (p.Gly465Asp) heterozigot mutasyon
saptanarak FPLT2 tanis1 konmus. Ayrica leptin degeri 1.8 ng/ml olarak diisiik saptanmis.
Soygecmisinde anne ve babada akraba evliligi yoktu. Babaannede, babada, 2 amca ve 1 halada da
hipertrigliseridemi ve diyabet tanisi ile birlikte benzer fenotipik bulgular mevcuttu. Ayrica 16
yasindaki kiz kardesinde hastamizdaki fenotipik 6zelliklere benzer goriiniim mevcuttu. Aile
soyagaci sekil 1°de goriilmektedir. Hastanin klinigimize bagvurusunda serum aglik glukoz:
431mg/dl, HbAlc: %11,5, C-peptid:5,5ng/ml, trigliserid: 611mg/dl ve idrarda eser keton
saptandi. Hastada ciddi bir insiilin direnci vardi ve toplam 156 IU/giin bazal bolus insiilin tedavisi
almaktaydi. Hastaya 2000kcal diisiik yagli ve diisiik glisemik indeksli diyet baslandi. Bazal bolus
insiilin tedavisi devam edildi, toplam 1,7 Ul/kg/giin insiilin dozu ile ve genetik danigsmanlik
onerilerek taburcu edildi. 3 ay sonra diyet ve insiilin tedavisi ile trigliserid: 356mg/dl ve HbAlc
seviyesi %6,5’a geriledi. Hastanin takiplerinde insiilin ihtiyact artt1 ve halen 21. gebelik
haftasinda 2,21U/kg/giin ile kan sekeri regiile sekilde takip edilmektedir.

Tartisma Dunnigan sendromu veya FPLD?2, hiicre ¢ekirdegi zarinda bulunan bir protein olan
lamin A/C'yi kodlayan LMNA geninin patojenik varyantlari ile iliskili, laminopati grubuna ait
nadir bir otozomal dominant genetik bozukluktur. Dunnigan sendromu, gévde, kalcalar ve
ekstremitelerde deri alt1 yag dokusu kayb1 ve kas hipertrofisi ile birlikte boyun, yliz, koltuk alt1 ve
kasik bolgelerinde yag birikimi ile karakterizedir. Lipid dagilimin bozulmas1 ve fonksiyonel yag
hiicrelerinin kayb1 nedeniyle gelisen ektopik steatoz, siddetli dislipidemi, akut pankreatit ve
insiilin direncinin ortaya ¢ikmasina neden olur. Bu vaka, gebelik sirasinda goriilen nadir bir
lipodistrofik sendromun yonetimini 6rneklemek amaciyla sunulmustur.

Anahtar kelimeler: lipodistrofi, hipertrigliseridemi, insiilin direnci
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Kombine Pulmoner Fibrozis ve Amfizem (CPFE) Sendromu: Sekiz Yillik Progresif
Seyir ve Fatal Sonlanim Gosteren Bir Olgu

IHalil ibrahim Calsir, THatice Sahin, INurhan Atilla, ITahsin Gezgin,lHasan Kahraman

IKahramanmaras Siitcii imam Universitesi Tip Fakiiltesi Gogiis Hastaliklar1 Klinigi

Giris

Kombine Pulmoner Fibrozis ve Amfizem (CPFE), genellikle sigara igicisi erkeklerde iist lob
amfizemi ve alt lob fibrozisi ile karakterize nadir bir sendromdur. Pulmoner hipertansiyon
(PH) gelisimi prognozu dramatik sekilde kotiilestirerek bes yillik sagkalimi %35’in altina
digtirtir. Bu olgu, sekiz yillik progresyonun seri SFT ve ekokardiyografik verilerle kantitatif
takibini sunmaktadir.

Olgu

35 paket-y1l sigara ve mesleki toz maruziyeti olan 69 yasinda erkek hasta, 2018 yilinda UIP
paterni saptanmasiyla CPFE tanis1 aldi. Bes yillik izlemde SFT’de progresif kayip belgelendi:
FVC %87°den %50’ye, FEV1 %55’ten %34’e geriledi. FEVI/FVC orani, restriktif ve
obstriiktif komponentlerin etkilesimiyle %49-76 araliginda dalgalandi; 2022 sonrasi fibrotik
akselerasyonla uyumlu hizli FVC diisiisii (%67—%37) gozlendi. Ekokardiyografik takiplerde
SPAB 15-20 mmHg’den 40 mmHg’ye progrese oldu; terminal déonemde pulmoner trunkus 35
mm Ol¢iildii. Kronik Pseudomonas kolonizasyonu ve tekrarlayan alevlenmeler nedeniyle 2025
yilinda alt1 kez yogun bakim yatis1 yapilan hasta, invaziv mekanik ventilasyon siirecinde
coklu organ yetmezligi ile kaybedildi.

Tartisma

CPFE, baslangicta izole KOAH tanisiyla maskelenebilir. Bu olgunun 06zgiinligii,
progresyonun bes yillik seri SFT verileri ve sPAB artisiyla objektif olarak dokiimante
edilmesidir. FEV1/FVC oranindaki dalgalanmalar, amfizem ve fibrozisin akciger voliimleri
tizerindeki zit etkilerini yansitmaktadir. Seri fonksiyonel degerlendirme, CPFE’de hastalik
gidisatinin 6ngoriilmesi ve PH gelisiminin erken tespiti agisindan kritiktir.

Anahtar Kelimeler: CPFE, Pulmoner Hipertansiyon, Solunum Fonksiyon Testi,
UIP, Progresif Fibrozis.



Aciklanamayan Bronsektazi ve Amfizemde Iki Nadir Genetik Patolojinin

Birlikteligi: Alfa-1 Antitripsin Eksikligi ve CFTR Mutasyonu

IHalil ibrahim Calisir, 2Hatice Sahin, 3 Nurhan Atilla, 4Tahsin Gezgin,SHasan Kahraman

Kahramanmaras Siitcii Imam Universitesi Tip Fakiiltesi Gogiis Hastahklar1 Klinigi

Giris: Alfa-1 antitripsin eksikligi (AATE), non-smokerlarda erken amfizem ve brongektazinin
nadir nedenidir. CFTR heterozigot mutasyonu, kistik fibrozis tanis1 koydurmasa da CFTR-
iligkili bozukluk (CFTR-RD) kapsaminda mukosiliyer disfonksiyon yaratabilir. Bu iki

patolojinin birlikteligi literatiirde sinirli sayida bildirilmistir.

Olgu Sunumu: 2014’ten beri kronik prodiiktif oksiiriikle izlenen 50 yasinda, non-smoker kadin
hastanin 6zge¢cmisinde astim, osteoporoz ve 10 yillik ev i¢i kus maruziyeti mevcuttu.
Homozigot Z alleli ve kritik esik alt1 serum diizeyi ile AATE tanis1 kesinlesen hastada, es
zamanli CFTR analizinde patojenik heterozigot mutasyon saptandi; negatif ter testiyle tablo
CFTR-RD olarak tanimlandi. Aile taramasinda MZ heterozigot ve diisiik AAT diizeyi saptanan
ogluna da augmentasyon baslandi. SFT’de agir obstriiktif bozukluk (FEV1: %34, FEV1/FVC:
%47) ve bronkodilatdr yanitsizligt mevcuttu; 6DYM 380 metre ile egzersiz kisithligi
belgelendi. 11 yillik radyolojik izlemde progresif amfizem ve bilateral bronsektaziye; 2024’te
fibrotik bantlar, 2025°te ise pulmoner arter dilatasyonu eklendi. Balgamda Achromobacter spp.
ve MRSA kolonizasyonu izlenen hastada, Ekim 2025’te baslanan haftalik augmentasyon

tedavisiyle klinik regresyon saglandi.

Tartisma: AATE zeminindeki akciger hasarimin, CFTR-RD kaynakli mukosiliyer
disfonksiyonla sinerjik etkilesime girerek kiimiilatif hasar yarattigi ve direncli kolonizasyonu
tetikledigi diisiiniilmektedir. Augmentasyona alinan dramatik yanit ve aile ici gegis, her iki
patolojinin birlikte sorgulanmasinin 6nemini vurgular. Sigara Oykiisii olmayan, etiyolojisi
belirsiz amfizem ve brongektazi olgularinda SERPINA1 genotiplemesi ile CFTR analizi

kombine planlanmalidir.

Anahtar Kelimeler: AATE CFTR-iliskili bozukluk, Bronsektazi, Aile taramas.



Ter Testi Negatif, Genetik Pozitif: Nadir Bir S945L Homozigot Kistik Fibrozis Olgusu

1
THatice Feyza Topal, THatice Sahin, Nurhan Atilla, ITahsin Gezgin,lHasan Kahraman
Kahramanmaras Siit¢ii Imam Universitesi Tip Fakiiltesi Gogiis Hastaliklar1 Klinigi

Giris

Kistik Fibrozis (KF), CFTR genindeki mutasyonlar sonucu gelisen multisistemik bir
hastaliktir. Nadir goriilen baz1 mutasyon tiplerinde ter testinin normal sinirlarda olmasi, tanida
gecikmelere yol agarak prognozu olumsuz etkileyebilir. Bu olgu, atipik klinik seyir ve nadir
mutasyon birlikteligini vurgulamak amaciyla sunulmustur.

Olgu

2021°da tanm1 alan 21 yasinda kadin hasta, ¢ocukluktan itibaren tekrarlayan alt solunum yolu
enfeksiyonlart ve yedi kez gecirilmis pankreatit atagi sikayetleriyle basvurmustur.
Yapilan incelemelerde ter testi negatif saptanmig ancak klinik siiphe iizerine
gergeklestirilen genetik analizde S945L/S945L homozigot mutasyonu tespit edilerek KF tanisi
konulmustur. 2021 yilindan itibaren hastaya inhaler antibiyotikler (tobramisin, kolistin),
dornaz alfa ve enzim replasman tedavileri baslanmigtir. Takibinde gelisen Alerjik
Bronkopulmoner Aspergilloz (ABPA) nedeniyle tedaviye itrakonazol eklenmis; 2025 yilinda
ise hedefe yonelik tedavi olan ivacaftor protokoliine dahil edilmistir. Tani sonrasi
izleminde, tedavi Oncesine oranla pndmoni kaynakli hastane yatislarinda belirgin bir stabilize
olma egilimi gézlenmistir.

Tartisma

Literatiirde S945L mutasyonu, rezidiiel fonksiyon gosteren ve siklikla normal/
siirda ter testi sonuglariyla seyreden "atipik KF" tablosuyla iliskilendirilmektedir. Bu durum,
ozellikle tekrarlayan pankreatit gibi gastrointestinal bulgularin 6n planda oldugu eriskin
vakalarda taninin atlanmasina neden olabilir. Olgumuz, ter testinin KF’yi ekarte etmede her
zaman yeterli olmadigin1 ve siipheli durumlarda genetik taramanin hayati roliinii
kanitlamaktadir. Ayrica ivacaftor gibi yeni nesil tedavilerin bu tip nadir mutasyonlardaki
klinik etkinligi, literatiire katki saglayacak niteliktedir.

Anahtar Kelimeler: Kistik Fibrozis, Atipik KF, S945L mutasyonu, Ivacaftor, Ter Testi.



Inflamatuvar Romatizmal Bulgularla Prezente Olan Kikuchi-Fujimoto Hastahg::
Tanisal Bir Giicliik

Esra Saydam Karabiyik', Anil Goger', Fatih Yildiz', G6zde Yildirim Cetin'
! Kahramanmaras Siitcii imam Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklar1 Anabilim Dah, Romatoloji
Bilim Dal

Giris

Kikuchi-Fujimoto hastaligi (KFD), genellikle bolgesel lenfadenopati, ates ve gece terlemesi
ile karakterize, nadir goriilen ve ¢ogunlukla 40 yas alti geng¢ bireyleri etkileyen nekrotizan
lenfadenittir. Hastalik, ozellikle Dogu Asya popiilasyonlarinda daha yiiksek prevalansa
sahiptir. Olgularin yaklasik yarisinda bulanti, kusma ve kilo kaybi gibi nonspesifik
semptomlar eslik edebilir. Etyopatogenezde viral ajanlar suclanmakla birlikte, kesin neden
heniiz ortaya konulamamistir. KFD’nin 6zellikle sistemik lupus eritematozus ile iliskili
olabilecegi bildirilmis olup, bazi olgularda onciil ya da eslik eden bir durum olarak ortaya
cikabilmektedir. Lenfoma ve enfeksiy6z hastaliklarla klinik benzerligi nedeniyle ayirici tanida
dikkat gerektirir.

Olgu

Otuz dokuz yasinda kadin hasta, ates (38-39°C), bogaz agrisi, halsizlik ve boyunda sislik
sikayetleri ile Kulak Burun Bogaz poliklinigine bagvurmus, antibiyotik tedavisine ragmen
sikayetlerinde gerileme olmamasi ve sag omuz proksimalinde gelisen agr1 nedeniyle
tarafimiza yonlendirilmistir.

Romatolojik degerlendirmede, 6zellikle boyun bolgesi ve sag omuz proksimalinde lokalize,
yaklagsik 2—3 saat siiren sabah tutuklugu ile birlikte inflamatuvar karakterde agr1i mevcuttu.
Fizik muayenede ilgili bolgelerde hareket kisitlilig1 saptandi, klinik artrit bulgusu izlenmedi.

Laboratuvar incelemelerinde; WBC: 3.5 x10°/L, nétrofil: 1.5 x10°L, Hb: 12.4 g/dL, PLT:
251 x10°/L, CRP: 1.7 mg/L ve ESH: 22 mm/saat olarak bulundu. TORCH paneli, EBV
serolojisi, PPD ve Quantiferon testleri negatifti. ANA pozitifligi disinda diger romatolojik
otoantikorlar negatif saptandi.

Boyun ultrasonografisinde sag posterior servikal zincirde, en biiyiigi 20x11 mm boyutunda,
korteks kalinlagmasi gosteren konglomere lenf nodlar1 izlenmis ve ileri inceleme dnerilmistir
(Sekil 1). Mevcut klinik ve laboratuvar bulgular ile 6n planda enfeksiydz ve hematolojik
maligniteler ayirici tanida degerlendirildi. Eksizyonel lenf nodu biyopsisinin histopatolojik
incelemesi Kikuchi-Fujimoto hastaligi ile uyumlu olarak degerlendirilmistir.

Semptomatik tedavi uygulanan hastanin izleminde klinik bulgularinda gerileme gozlenmistir.

Tartisma

KFD klinik olarak malignite ve enfeksiydz hastaliklari taklit edebilen, bu nedenle tanisal
zorluklara yol agarak yanlis tan1 ve tedaviye neden olabilen bir hastaliktir. Hastamizda
gozlenen sabah tutuklugu ve bolgesel agri gibi romatolojik semptomlara ragmen, diger
otoimmiin hastaliklar diislindiirecek klinik ve serolojik bulgular saptanmamustir.



KFD’de sik bildirilen laboratuvar bulgularindan biri olan l6kopeni, hematolojik maligniteler
ile karisikliga yol agabilirken; ates, gece terlemesi ve lenfadenopati varlig: tiiberkiiloz ve viral
enfeksiyonlar ile ayiric1 tamy1r giiglestirmektedir. Bu baglamda hastamizin klinik ve
laboratuvar 6zellikleri literatiir ile uyumlu bulunmustur.

Kesin tani i¢in eksizyonel lenf nodu biyopsisi ve histopatolojik degerlendirme esastir. Erken
donemde yapilan biyopsi, gereksiz antibiyotik veya immiinsupresif tedavilerin dnlenmesi
acisindan kritik oneme sahiptir.

KFD’nin romatolojik semptomlarla, 6zellikle sabah tutuklugu ve inflamatuvar karakterde agri
ile prezente olabilecegi ve erken donemde inflamatuvar artrit ile karisabilecegi akilda
tutulmalidir. Bu nedenle a¢iklanamayan lenfadenopati varliginda biyopsi geciktirilmemelidir.

Anahtar kelimeler: Kikuchi-Fujimoto hastaligi, nekrotizan lenfadenit, lenfoma

Sekil-1: Boyun ultrosonografisinde tanimlanan ve 6érnekleme onerilen lenfadenopati



Kronik Trikotillomani ve Yasam Olaylari iliskisi
Huseyin Direk! Sule"Sill'.ir.l Berkl__ thma_ Oz.lem Orha.l.n1 E_brq Flndl!(hl.o-r},ll’ Hursitoglu1 Emine Mulayim1
Kahramanmaras Sut¢t Imam Universitesi Tip Fakultesi Psikiyatri Klinigi
Giris
Trikotillomani, obsesif kompulsif ve iligkili bozukluklar spektrumunda yer alan, yineleyici sa¢
koparma davrams: ile karakterize kronik bir psikiyatrik hastahiktir. Hastaligin etiyolojisinde
biyolojik yatkinlikla birlikte stresli yasam olaylarimin 6nemli rol oynadig: bilinmektedir. Bu olgu,
bakim veren yikd ile iligkili tetiklenmeyi vurgulamak amaciyla sunulmustur.
Olgu
38 yasinda, evli, iki cocuk annesi kadin hasta; yaklasik 10 yildir stiren ve son donemde artis
goOsteren sa¢ koparma davranisi nedeniyle basvurdu. Sach deride alopesi alanlarint gizlemek
amaciyla sapka kullaniyordu. Semptomlarin baslangicinin, 10 yil 6nce ¢ocuguna West Sendromu
tanis1 konulduktan sonra gelistigi ve siddetlendigi 6grenildi. Oykisiinde obsesif kompulsif
bozukluk, insomnia ve trikotillomani semptomlarinin birlikte seyrettigi, tedavisinde daha 6nce
fluoksetin 40 mg ve psikoterapi ile kismi yanit alinmisti. Giincel tedavisi fluoksetin, ketiyapin ve
trazodon olarak dizenlenmistir. Eslik eden tibbi hastaliklar arasinda hipotiroidi, koroner arter
hastalig ve huzursuz bacak sendromu bulunmaktadir.
Ruhsal durum muayenesinde; 6zbakimi iyi, duygudurum kaygil ve kederli, dlsunce igeriginde
kontrol edilemeyen sa¢ koparma durtlisii ve ¢ocugunun saghgiyla ilgili ruminatif distnceler
mevcuttu. Icgoris tamdi.
Tartisma
Bu olgu, trikotillomaninin yalnizca durtu kontrol bozuklugu degil, ayn1 zamanda agir yasam
olaylarina verilen bir yamt olabilecegini gostermektedir. Ozellikle bakim veren ik,
semptomlarin siddetlenmesinde 6nemli bir faktérdir. Tedavide kardiyak komorbiditeler g6z
oniinde bulundurularak farmakoterapi diizenlenmeli; aliskanhg: tersine ¢evirme egitimi ve kabul-
kararlilik terapisi gibi psikoterapétik yaklasimlar uygulanmahidir. Ayrica N-asetilsistein tedavisi
alternatif bir segenek olarak degerlendirilebilir.
Anahtar Kelimeler: Trikotillomani, Bakim Veren Yk, Psikoterapi, N-asetilsistein



Nadir Bir Alt Motor Noron Hastaligi: Olgu Sunumu

Hamza Sahin !, Rukiye Boliikbasi !, Deniz Tuncel Berktas!
'Kahramanmaras Siitcii imam Universitesi Noroloji Anabilim Dah

Giris

Spinal ve bulber muskiiler atrofi (SBMA/Kennedy hastaligi), androjen reseptor geninde CAG tekrar
artisgtna bagl, X’e baglh resesif kalitilan, yavas ilerleyen nadir bir alt motor néron hastaligidir.
Genellikle 30-50 yas aras1 erkeklerde ortaya ¢ikar, kadinlar ise tasiyicidir. Alt motor néron bulgularina
jinekomasti gibi endokrin anomalilerin eslik etmesiyle ALS ve diger ndromiiskiiler hastaliklardan
ayrilir.

Olgu

Kirk alt1 yasinda erkek hasta, ellerde baslayip ¢ene ve sese yayilan tremor, kol ve bacaklarda
giigsiizliik, yiiriime zorlugu ve konusma bozuklugu ile basvurdu. Oykiisiinde son iki yildir fark ettigi
jinekomasti (Sekil 1) ve anne tarafindan dedesinde kas hastaligi mevcuttu. Norolojik muayenede
nazone konugma, dilde atrofi (Sekil 2), perioral bolgede fasikiilasyon, postiiral/kinetik tremor ve hafif
diizeyde bilateral tenar atrofi saptandi. Kas giicii iist ekstremite distallerinde 5-/5, refleksler normalken
kreatin kinaz 838 U/L yiiksek bulundu. EMG’de duyusal polindropati zemininde yaygin preganglionik
tutulum izlendi. Klinik ve elektrofizyolojik bulgularla SBMA 06n tanist konuldu, genetik danigmanlik
verilerek multidisipliner destek tedavisi planlandi.

Tartisma

SBMA, yavas progresyonu, normal yasam siiresi ve endokrin bulgulariyla ALS ve SMA’dan ayrilir.
Kesin tan1 genetik testle konur. Spesifik tedavi olmayip fizik tedavi, disfaji yonetimi ve endokrin
destek onerilir. Bu olgu, nadir goriilen ve siklikla geg¢ tan1 alan SBMA’ya dikkat ¢ekmektedir.

Sekil 1: Hastanin fizik muayenesinde
saptanan jinekomasti goriiniimii.

Sekil 2: Norolojik muayenede
dilde izlenen atrofi bulgusu.



CYP7BI iliskili Herediter Spastik Parapleji (SPG5A) Olgu Sunumu

Hamza Sahin !, Rukiye Boliikbasi !, Deniz Tuncel Berktas!

'Kahramanmaras Siitcii imam Universitesi Noroloji Anabilim Dal
Giris
Herediter spastik paraplejiler (HSP), alt ekstremitelerde ilerleyici spastisite ve gligsiizliik ile

karakterize genetik hastaliklardir. SPG5A, CYP7B1 genindeki mutasyonlara bagli, oksisterol
birikimiyle kortikospinal trakt dejenerasyonuna yol agan nadir bir otozomal resesif formdur.

Olgu

Otuz dokuz yasinda erkek hasta, ¢ocukluk yaslarindan itibaren yavas ilerleyen alt ekstremite
giigsiizliigii ve yiiriime zorlugu ile basvurdu. Ozgecmisinde kas hastalig1 siiphesi, erektil
disfonksiyon ve multinodiiler guatr mevcuttu. Aile Oykiisiinde kiz kardeste benzer tablo ve
ebeveyn akrabaligi vardi. Norolojik muayenede alt ekstremitelerde belirgin spastisite, derin
tendon reflekslerinde artis, bilateral Babinski yaniti ve klonus izlendi. Ust ekstremiteler
korunmus olup géz muayenesinde bilateral hafif optik atrofi saptandi. Spinal MRG’de torakal
kordda diffiiz incelme goriildii (Sekil 1). Genetik analizde CYP7B1 geninde homozigot
delesyon (Class 3 VUS) saptandi. Klinik ve goriintiileme bulgulariyla SPG5A tanist konulan
hastaya baklofen tedavisi baslandi, fizyoterapi ve oftalmoloji takibi planlandi.

Tartisma

SPGS5A, saf HSP formlar1 arasinda optik atrofi ve kord incelmesi gibi bulgularla ayrilir.
Olgumuzda VUS simifindaki varyantin klinik ve radyolojik uyumla anlam kazanmas1 dikkat
cekicidir. Spesifik tedavisi olmaylp semptomatik yaklasim (spastisite yOnetimi,
rehabilitasyon) yasam Kkalitesini artirir. Bu olgu, nadir HSP alt tiplerinde genetik
danismanligin ve multidisipliner izlemin énemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Herediter spastik parapleji, SPG5A, CYP7BI1, optik atrofi, spastisite

Sekil 1. Spinal MRG’de torakal kordda diffiiz incelme




Maske Altindaki Huntington: Psikiyatrik Bulgular ve intihar Riski ile Seyreden Bir Olgu

Esin Yildirim Seving!, Sule Sirin Berk!, Fatma Ozlem Orhan', Ebru Findikhi', Onur Hursitoglu!, Emine Miilayim'

I'Kahramanmaras Sutcti imam Universitesi Tip Fakiiltesi Psikiyatri Klinigi

Giris Huntington hastaligi, progresif seyirli, nérodejeneratif bir hastalik olup motor bulgularla
birlikte belirgin psikiyatrik ve davranigsal semptomlarla karakterizedir. Klinik seyirde en sik
gorulen noropsikiyatrik belirti apati olup; depresyon, irritabilite ve obsesif-kompulsif belirtiler
sikhikla eslik etmektedir. Ayrica Huntington hastaligi, genel popilasyona kiyasla belirgin
derecede artmis intihar riski ile iligkilidir.

Olgu Sunumu: 53 yasinda kadin; sinirlilik, tahammilstzlik, saldirganlik, dikkat daginikhgi,
unutkanhk ve intihar distinceleri sikayetleri ile psikiyatri poliklinigine basvurdu. Basvuru
sirasinda aktif intihar plant bulunmamakla birlikte, 6zgecmisinde tekrarlayan intihar girisimleri
mevcuttu. Hasta Psikiyatri klinigine yatirildi. Yakinmalar1 Huntington hastaligina bagh
psikiyatrik belirtiler olarak degerlendirildi. Baslangi¢ tedavisi mirtazapin 30 mg/gin, sertralin
50 mg/gun, ketiapin 100 mg/giin ve alprazolam 1 mg/gun olarak diizenlendi. 28 gunliik yatis
strecinin ardindan sinirlilik ve saldirganhkta belirgin azalma, diger belirtilerde kismi diizelme
ile taburcu edildi Taburculuk sonrasi; donemsel olarak alevlenen 6liim distincesi, saldirganlik,
kirlenme ve kontrol etme saplantilari (obsesyon) olan hastanin tedavisi; sertralin 200 mg/gin,
olanzapin 20 mg/gun, ketiapin 200 mg/gtin ve valproat 1000 mg/giin olarak yeniden diizenlendi.
Izlemde suisidal distincelerde ve obsesif belirtilerde kismi gerileme saglandh.

Tartisma:

Huntington hastaliginda psikiyatrik belirtiler, hastaligin erken dénemlerinde ortaya ¢ikabilir ve
klinik gidisi belirgin sekilde etkileyebilir. Bu olgu, baskin basvuru nedeninin tekrarlayan intihar
dustinceleri olmas: agisindan dikkat cekicidir. Ozellikle intihar riski tasiyan hastalarda
norodejeneratif hastaliklarin ayirici tanida degerlendirilmesi bilyiik 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Huntington Hastahg, Intihar, Depresyon, Néropsikiyatrik Bulgu



Ani Baslangich LRSAM1 Tliskili Aksonal Noropati: Olgu Sunumu

Hamza Sahin!, Rukiye Béliikbasi!, Deniz Tuncel Berktas'

'"Kahramanmaras siitcii Imam Universitesi Noroloji anabilim Dah
Giris

Charcot-Marie-Tooth (CMT) hastaliginin  aksonal formu CMT2P, LRSAMI1 geni
mutasyonlarindan kaynaklanir. Tipik olarak yavas ilerleyen distal gii¢siizliik ile karakterizedir. Bu
yazida ani baslangi¢ ve inflamatuar noropatiyi taklit eden LRSAMI iligkili aksonal noropati
olgusu sunulmaktadir.

Olgu

On dokuz yasinda kadin hasta, 8 y1l 6nce (11 yasinda) aniden baslayan bilateral baldir agris1 ve
belden asag1 giicsiizliik ile cocuk noroloji klinigine yatirildi. Norolojik muayenesi parmak ucu ve
topuk tizerinde hafif yiirime bozuklugu disinda normaldi. Hematoloji, romatoloji ve kardiyoloji
degerlendirmeleri normaldi. Cocuk noérolojide yapilan ilk EMG’de motor aksonal noropati
saptandi. Hastaya inflamatuvar polinéropati tanisi ile bes giin intravendz immiin globulin (IVIG)
tedavisi verildi. Hastanin daha sonraki yillarda yapilan ndrolojik muayenesinde ayak distallerinde
incelme ve ayak arkinda belirginlesme (pes kavus) oldugu izlendi (Sekil 1). Tekrarlanan EMG
incelemesinde bilateral alt ekstremite distallerinde hakim motor aksonal nodropati ile uyumlu
degisiklikler izlendi. Duyusal yanitlar normaldi. Genetik analizde LRSAMI geninde c.1806A>T
p-(GIn602His) varyanti (klinik 6nemi belirsiz, VUS) saptandi. Klinik ve elektrofizyolojik uyum ile
CMT?2P tanis1 desteklendi.

Tartisma

LRSAMI mutasyonlar1 otozomal dominant veya resesif aksonal CMT ye yol acar. Ancak bu
olguda ani baslangi¢c ve parsiyel ileti blogu gibi inflamatuar polindropatiyi diisiindiiren bulgular
atipiktir. VUS smifindaki varyantin klinikle uyumu, aile caligmalari ve fenotip-genotip
korelasyonu ile dogrulanmalidir. Bu olgu, CMT’nin atipik prezentasyonlarinda tekrarlanan
norolojik muayenin, EMG ve genetik testin onemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Charcot-Marie-Tooth, LRSAMI, aksonal ndropati

Sekil 1. Norolojik muayenede ayak distallerinde incelme ve ayak arkinda belirginlesme (pes kavus)



Deri Bulgulariyla Tan1 Alan Nadir Bir Olgu: Pakidermoperiostozis

Anﬂ_Gﬁc;erl,Esra Saydam Karablylkl, Gozde Yildirmm Cetinl, Fatih Y11d1z1

1.Kahramanmaras Siitcii Imam Universitesi Tip Fakiiltesi, I¢ Hastahklari AD, Romatoloji BD

Giris

Pakidermoperiostozis (PDP), primer hipertrofik osteoartropati (PHO) olarakta bilinen HPGD ve
SLCOA2 genindeki homozigot mutasyonla ortaya ¢ikan nadir bir genetik hastaliktir. Deride ve
eklemlerde prostaglandin E2 birikimine nedeniyle tipik yiiz goriiniimii (aslan yiiz), elde ve ayakta
comak parmaklar, artrit, hipertrikozis (kirpik uzamasi), hiperhidrosiz, yiiz ve alin derisinde

kalmlasma, kivrimlarinda artis ve yaglanma goriilebilir. Insidans1 tam bilinmemekle birlikte
nadiren olgu sunumlar seklinde bildirilmektedir.

Olgu

26 yasinda erkek hasta, hastane iginde tipik yiiz goriinimi ile fark edildi. Romatoloji
poliklinigimize kabulii yapildi. Hastanin tipik “Aslan Yiizi” mevcuttu. Deri girintileri derinlesmis
ve yaglanmada artis vardi. Hipertrikozis ve goz kapak diisiikliigii, comak parmak ve hiperhidrozisi
mevcuttu. Hastanin artriti veya eklem bolgelerinde kalinlasma yoktu. Hasta abisinde de benzer
fenotipin oldugunu goriildii. Hastadan ve kardesinden SLCOA2 gen analizi istendi, homozigot
mutasyon saptandi. izlemde dizlerde sislik gelisti ve kruriste periostal kalinlasma saptandi.
Hastaya Celekoksib baslandi. Hastalik hakkinda bilgi verildi.

Tartisma

PDP, nadir goriilmesi ve degisken klinik bulgular1 nedeniyle siklikla ge¢ tan1 alir. Ozellikle erken
donemde deri bulgulart 6n planda olabilir ve bu durum taniy1 geciktirir. Hastalik erkeklerde 7-9
kat daha sik ve siddetlidir. Hastalik cocukluk veya ergenlik doneminde baslar ve yaklasik 10-20 yil
ilerledikten sonra stabilize olur. Merkezimizde tan1 alan 4 olgu da geng¢ erkekti. Olgumuzda
baslangigta artrit olmamasi, tanida deri bulgularinin kritik roliinii gostermektedir. Zamanla gelisen
eklem bulgular1 hastaligin progresif dogasimi desteklemektedir. Eklem bulgular1 igin NSAIl
(6rnegin etoricoxib), kortikosteroidler veya bisfosfonatlar tercih edilir. Sonug olarak, aslan yiiz
goriiniimii, hiperhidroz ve ¢omak parmak birlikteligi PDP i¢in uyarict olmalidir. Erken tani,
gereksiz tetkikleri azaltir ve hastalik ilerlemesine kontroliine katki saglar.

Anahtar Kelimeler: Pakidermi, aslan yiiz, comak parmak, artrit, hiperhidroz
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Resim: Hastaya ait tipik bulgular




Ailevi Akdeniz Atesi(AAA) Hastaligi Bulunan Ailelerde Olgu Sunumlari

Hatice Sager!, Metin Kiling!

TKahramanmaras Siit¢ii imam Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyokimya Anabilim Dal.

Giris

Ailevi Akdeniz Atesi (FMF), tekrarlayan ates ve ser6z membran inflamasyonu ile seyreden
kalitsal otoinflamatuvar bir hastaliktir. Akdeniz’e kiyisi olan iilkelerde, 6zellikle Tiirkler,
Ermeniler, Araplar ve Yahudilerde daha sik goriiliir; ancak goc¢ler nedeniyle diinya genelinde
de rastlanmaktadir. Genellikle cocuklukta baslasa da erigkin tanilar da miimkiindiir. Ataklar;
karm ve gogiis agrisi, ates, eklem sisligi ve cilt bulgulari ile karakterizedir. Tedavi edilmezse
en 6nemli komplikasyonu amiloidoz ve buna bagli bobrek yetmezligidir. FMF, otozomal
resesif gecisli bir hastalik olarak kabul edilir. Hastaliktan sorumlu gen, 16. kromozom
iizerinde bulunan MEFYV genidir. Bu gen tarafindan kodlanan pirin proteini inflamatuvar
yanitin diizenlenmesinde rol oynar. MEF Vgenindeki mutasyonlar pirin fonksiyonunu bozarak
inflamatuvar sitokinlerin, 6zellikle interlkin-1B’nin asir1 salinmasina neden olur. Sonug
olarak kontrolsiiz inflamasyon sonucu klinik belirtiler ortaya ¢ikmaktadir.

En sik goriilen patojen mutasyonlar sunlardir; M694V, M6801, V726A, E148Q. Ozellikle
M694V mutasyonu daha agir hastalik ve amiloidoz riskiyle iliskilidir. Bu aragtirma, AAA
hastalig1 mutasyonlarini tasiyan aile bireylerinin klinik belirtiler agisindan degerlendirilmesini
iceren yiiksek lisans tezi olarak yapilmstir. .

Aile tarama verileri

3 nolu aile; baba M694 V heterozigot, anne M 694 V ve R202Q mutasyonlarina sahip. 3 kiz

cocuktan ikisi M694V homozigot mutasyonu nedeniyle klinik belirtiler nedeniyle tan1 alarak
tedaviye alinmislerdir. Diger kiz ¢ocugu heterozigot M694V ve R202Q mutasyonlarina sahip
olup klinik agidan AAA tani kriteri tastmamaktadir.

6 nolu aile; Babada M680 I heterozigot mutasyonu mevcut, annede ise M694V heterozigot ve
R202Q mutasyonu mvcut. Ailede 1 erkek, 4 kiz cocuk var. Erkek ve birinci kiz ¢cocugunda
M694V heterozigot ve R202 heterozigot mutasyonlar mevcut ve klinik olarak belirtiler
goriilmemektedir. Ikinci kiz ¢ocugunda R202Q ve M694V heterozigot mutasyonu mevcut
olup klinik olarak tam almustir. Uciincii kiz ¢ocugunda M680I ve M694V heterozigot
mutasyonlart mevcut olup klinik tani almistir. Dordiincii kiz gocuk da ise M680I, M694V ve
R202Q



heterozigot kompleks mutasyonlart mevcut olup kinik tan1 almistir.

9 nolu aile; babada mutasyon bulunmamaktadir. Annede E148Q ve R202Q heterozigot
mutasyonlart mevcut. 1 erkek 2 kiz ¢ocuklart mevcut. Her {i¢ ¢cocukta da E148Q ve R202Q
heterozigot mutasyonlar1 mevcut iken klinik taniyr yalmiz erkek cocuk almis olup kiz
cocuklarda herhangi bir belirti bulunmamaktadir.

10 nolu aile; babada E148Q heterozigot mutasyonu tespit edilmis, annede herhangi bir
mutasyon mevcut degil. Bir kiz 2 erkek olmak {izere 3 ¢ocuklart mevcut. Birinci kiz cocugunda
herhengi bir mutasyon bulunmazken ikinci kiz ¢ocugunda e!48Q heterozigot mutasyonu
mevcut olup klinik tan1 almamustir. Erkek ¢ocukta E148Q heterozigot mutasyonu mevcut olup
klinik tan1 almistir.

12 nolu aile: baba hayatta olmayip muhtemelen M680 I homozigot mutasyona sahip, annede
ise M680 I heterozigot mutasyon mevcut. 2 erkek ve 1 kiz ¢ocuklari var ve ¢gcuklarda M6801
homozigot mutasyonu mevcut olup, erkek ¢ocuklardan biri klinik tan1 almazken diger erkek ve
kiz ¢ocuk klinik tan1 almistir.

Tartisma

Ailevi Akdeniz Atesi (AAA), otozomal resesif gegisli olup genellikle cocukluk caginda ates,
ser6z membran tutulumu, artrit, karin agris1 ve erizipel benzeri dokiintiilerle ortaya ¢ikar.
Infevers veritabaninda hastalikla iliskili cok sayida mutasyon bildirilmis olsa da, klinik taniy1
destekleyen mutasyon sayisit daha sinirlidir. Tani, Tel Hashomer, Livneh ve Tiirk FMF
Konsorsiyumu kriterleri gibi klinik 6lgiitlere dayanarak konulmaktadir.

Calismamizda, ayn1 mutasyonu tastyan kardesler arasinda klinik bulgularin degisken oldugu,
bazi bireylere tan1 konulup tedavi baslanirken bazilarinin asemptomatik kaldigir gézlenmistir.
Bu durum penetrans degiskenligi ve ¢cevresel/genetik modifiye edici faktorlerle iliskili olabilir.

Asemptomatik bireylerin uzun donemde komplikasyonlar, 6zellikle amiloidoz ve bobrek
yetmezligi acgisindan risk tasiyabilecegi bildirilmektedir. Sonu¢ olarak AAA’da tanmi klinik
kriterlerle konulmaya devam etmekle birlikte, genetik analizler hem fenotip-genotip iligkisini
anlamada hem de aile taramasinda 6nemli katki saglamaktadir.
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