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BKLKMSEL PROGRAM



27.04.2026, PAZARTESI
KURS - 1: KALITSAL METABOLIK HASTALIKLARDA TANI VE TEDAVIDE STANDARDIZASYON

08:00-08:30 | Acihs ve Tanisma

Metabolik Aciller
Oturum Baskanlari: Dr. Mustafa Kendirci, Dr. Cigdem Seher Kasapkara

Metabolik ve Laktik Asidoz
Konusmaci: Dr. Ali Dursun

Hiperamonyemi

H8:30-10:30 Konusmaci: Dr. Mustafa Kilig

Rabdomiyoliz

Konusmaci: Dr. Fatih Kardas
Hipoglisemi

Konusmaci: Dr. Berrak Bilginer Giirbiiz
10:30-11:00 | Kahve Arasi

Metabolik Ornek Alimi, Analiz ve Yorumlama
Oturum Baskanlari: Dr. Turgay Coskun, Dr. Miibeccel Demirkol

Organik Asitler

Konusmaci: Dr. Ash inci
11:00 - 12:30
Aminoasitler

Konusmaci: Dr. Meryem Karaca

Karnitin ve Agilkarnitinler

Konusmaci: Dr. Engin Kdse

12:30-14:00 |Ogle Yemegi

Acil Tedaviler

Oturum Baskaniari: Dr. Hasan Onal, Dr. Sahin Erddl

Karaciger Yetmezligi

Konusmaci: Dr. Ozlem Unal Uzun
14:00 - 15:30
Ensefalopati ve Nébet

Konusmaci: Dr. Gonca Kilig Yildirim

Kalp Yetmezligi ve Aritmi

Konusmaci: Dr. Sevil Yildiz

15:30- 16:00 | Kahve Arasi

Oturum Baskanlari: Dr. H. Neslihan Onenli Mungan, Dr. Isil Ozer

16:00-16:30 | Ekstrakorporeal Girigsimler
Konusmaci: Dr. Dinger Yildizdas
16:30 - 16:45 Kapanis




27.04.2026, PAZARTESI )
IX. PEDIATRIK METABOLIZMA DIYETISYENLIGI KURSU
KURS - 2: KALITSAL METABOLIK HASTALIKLARDA BESLENME TEDAVISI
Oturum
08:30 - 09:00 Acilis ve Tanisma

Enerji Metabolizmasi Hastaliklar ve Beslenme Tedavisi
Oturum Baskanlari: Dyt. Giilden Kdksal, Dr. Mahmut Coker

Ketogenez ve Ketoliz Bozukluklan
Konusmaci: Dr. Nafiye Emel Cakar

Ketogenez ve Ketoliz Bozukluklarinda Beslenme Tedavisi
Konusmaci: Dyt. Burcu Ozen Yesil

Kas ve Kardiyak Glikojenozlar
Konusmaci: Dr. Sebile Kilavuz

09:00 - 10:30

Kas ve Kardiyak Glikojenozlarda Beslenme Tedavisi
Konusmaci: Dyt. Sedanur Akga Yesil

10:30-11:00 Kahve Arasi

Kiiciik Molekiil Metabolizmasi Hastaliklari ve Beslenme Tedavisi -1
Oturum Baskantarr: Dyt. Hiilya Gékmen Ozel, Dr. ilyas Okur

Galaktozemi
Konusmaci: Dr. Abdurrahman Akgiin

Galaktozemide Beslenme Tedavisi

11:00-12:30 Konusmaci: Dyt. Tugce Kartal

Friiktoz Metabolizmasi Hastaliklar
Konusmaci: Dr. Ayse Ergiil Bozaci

Friiktoz Metabolizmasi Hastaliklarinda Beslenme Tedavisi

Konusmaci: Dyt. Secil Cogkun

12:30-14:00 | Ogle Yemegi

Kiiciik Molekiil Metabolizmasi Hastaliklari ve Beslenme Tedavisi - 2
Oturum Baskanlari: Dr. Fatma Tuba Eminoglu, Dyt. Yasemin Atik Altinok

Ure Déngiisii Enzim Eksiklikleri

Konusmaci: Dr. Deniz Kor
14:00 - 15:30 2 ;
Ure Déngiisii Enzim Eksikliklerinde lla¢ Tedavileri

Konusmaci: Dr. Emine Goksoy

Ure Déngiisii Enzim Eksikliklerinde Beslenme Tedavisi
Konusmaci: Dyt. Ayse Ayda Demirtas

15:30 - 16:00 Kahve Arasi

Kompleks Molekiil Metabolizmasi Hastaliklari

Oturum Baskanlari: Dr. Erdogan Soyucen, Dyt. Nevra Ko¢
Safra Asidi Sentez Bozukluklan

Kenusmaci: Dr. Asburge Olgag Kilickaya

Safra Asidi Sentez Bozukluklarinda Beslenme Tedavisi
Konusmaci: Dyt. Vehibe Berber

17:00 - 17:15 Kapanis

16:00-17:00




08:30 - 09:30
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Acilis

09:30 - 10:00

Kalitsal Metabolik Hastaliklarin Tani ve Tedavisinde Yarini Duslemek-1
Oturum Baskaniari: Dr. imran Ozalp, Dr. Miibeccel Demirko!

Telomer ve Kalitsal Metabolik Hastaliklar
Konusmaci: Dr. Giilden Gokgay

10:00 - 10:30

Kahve Arasi

103 0=11:30

Fetustan Erigkine Degisen Yiizii ile Kalitsal Metabolik Hastaliklar -1
Oturum Baskanlari: Dr. Fatos Tanzer, Dr. Aysegiil Tokatlt
Niemann-Pick Tip C

Konusmaci: Dr. A. Cigdem Aktuglu Zeybek

Serebrotendindz Ksantomatozis
Konusmaci: Dr. Mehmet Gilindiiz

11:30-12:30

Uydu Sempozyumu
Oturum Baskanlari: Dr. Mahmut Coker, Dr. Ertugrul Kiykim

MPS Tip II: Idursulfaz ile Tedavi Deneyimleri
Konusmaci: Dr. Tanyel Ziibarioglu

MPS Tip II: Olgular Uzerinden Ogrenmek
Konusmaci: Dr. Havva Yazic

12:30 - 14:00

Ogle Yemegi

14:00 - 15:00

Uydu Sempozyumu § Ge n
Oturum Baskanlari: Dr. Fatih Siiheyl Ezgii, Dr. Deniz Kor

Fabry Hastaliginda Oral Tedavi Segenegi: Migalastat

Konusmaci: Dr. Mehmet Cihan Balci

Dogru Hastada Dogru Tedavi Migalastat
Konusmaci: Dr. Pelin Teke Kisa

15:00 - 15:30

Kahve Arasi

15:30 - 16:30

Kalitsal Metabolik Hastaliklarda Nakil Gereklilikleri ve Prosediirleri
Oturum Baskanlari: Dr. Halil Saglam, Dr. Mustafa Kendirci

Karaciger Nakli
Konusmaci: Dr. Nur Arslan

K&k Hiicre Nakli
Konusmaci: Dr. llyas Okur

16:30 - 17:30

SozIi Sunumlar
Oturum Baskanlari:
Dr. Yasar Cesur, Dr. Fatih Kardas, Dr. Nur Arslan, Dr. Sevil Yildiz

17:30 - 18:00

Paster Sunumlari
Oturum Baskanlari: Dr. Seda Giines, Dr. Esra Er, Dr. Hilseyin Bilgin,
Dr. izzet Erdal, Dr. Kismet Ciki




29.04.2026, CARSAMBA
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08:00 - 09:00

Sozli Sunumlar
Oturum Baskanlari: Dr. Halil ibrahim Aydin, Dr. A. Cigdem Aktugiu Zeybek,
Dr. Sema Katkan Ucar, Dr. Mehmet Giindiiz

09:00 - 09:30

Kalitsal Metabaolik Hastaliklarin Tani ve Tedavisinde Yarini Diislemek-2
Oturum Baskanlari: Dr. Selda Biifbiil, Dr. Fatih Siheyl Ezgii

Tani ve izlemde Hedefli Olmayan Metabolomik
Konusmaci: Dr. Turgay Coskun

09:30 - 10:30

Fetustan Eriskine Degisen Yiizii ile Kalitsal Metabolik Hastalklar -2
Oturum Baskanliari: Dr. Aysegiil Tokatli, Dr. A. Cigdem Aktuglu Zeybek
Glikojen Depo Tip IV

Konusmaci: Dr. Fatma Tuba Eminoglu

Sitrin Eksikligi

Konusmaci: Dr. Burcu Oztiirk Hismi

10:30 - 11:00

Kahve Arasi

11:00 - 12:00

Uydu Sempozyumu f'
Oturum Baskanlari: Dr. Mehmet Giindiiz, Dr. Ozlem Unal Uzun So no I

Gaucher Hastaliginda Kemik Tutulumu ve Olgularla
30 Yillik Cerezyme Deneyimi

Tani Penceresinden Kemik Tutulumu
Konusmaci: Dr. Ebru Canda

Uzun Tedavi Deneyimi ile Kemik Etkinligi
Konusmaci: Dr. Nicholas Fernandez Escobar

12:00 - 13:30

Ogle Yemegi

13:30-14:00

Uzun Zincirli Yag Asidi Oksidasyon Bozukluklarinda Giincel Tedavi Yaklagimlari
Oturum Baskanlari: Dr. Leyla Titmer, Dr. Serap Sivri

Triheptanoin: Diinya ve Tiirkiye Deneyimi

Konusmaci: Dr. Fatma Derya Bulut




30.04.2026, PERSEMBE
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08:00 - 09:00

Sozlii Sunumlar
Oturum Baskaniari: Dr. Mehmet Nuri Ozbek, Dr. Ozlem Unal Uzun,
Dr. Sahin Erdol, Dr. Ertugrul Kiykim

09:00 - 10:30

Kalitsal Metabolik Hastaliklarin Tani ve Tedavisinde Yarini Diislemek-3

Oturum Baskanlari: Dr. Gillden Gokcay, Dr. A. Cigdem Aktugiu Zeybek

Klasik Homosistiniiride Pegtibatinaz Tedavisi 6;) TRAV E
Konusmaci: Dr. Can Figicioglu - THERRR LR

Karaciger Kaynakh Enzim Eksikliklerinde mRNA Bazli Enzim Tedavileri
Konusmaci: Dr. Fatih Siiheyl Ezgu

Mitokondriyal Hastaliklarda Elamipretide Tedavisi
Konusmaci: Dr. Sema Kalkan Ucar

10:30- 11:00

Kahve Arasi

11:00 - 12:00

Uydu Sempozyumu

Oturum Baskanlari: Dr. Afi Dursun, Dr. Nur Arslan B POUFOAREQ‘#A
Fenilketoniiride Farmakolojik Tedavilere Genel Yaklagim ‘

Konusmaci: Dr. Serap Sivri

Fenilketoniiride Sapropterin Tedavisi
Konusmaci: Dr. Cigdem Seher Kasapkara

12:00 - 13:30

Ogle Yemegi

13:30-14:30

Fetustan Erigskine Degisen Yuzii ile Kalitsal Metabolik Hastaliklar-3
Oturum Baskanlari: Dr. Mehmet Keskin, Dr. Fatih Kardas

Piruvat Dehidrojenaz Eksikligi
Konusmaci: Dr. Melis Kése

Adrenolékodistrofi
Konusmaci: Dr. Aynur Kiiclikcongar Yavas

14:30-15:30

Oturum Baskanlari: Dr. H. Neslihan Onenli Mungan, Dr. Halil ibrahim Aydin

Kalitsal Metabolik Hastaliklarda Biitiinciil Tip
Konusmaci: Dr. Hasan Onal

Erigkine Hasta Gecisinde Sorunlar ve Yapilabilecekler
Konusmaci: Dr. Ertugrul Kiykim

15:30 - 16:00

Kahve Arasi

16:00 - 17:00

Gengler Tarbgiyor

Bir Metabolizma Uzmani Yetisiyor: Tiirkiye’deki Durum, Global Olgekteki
Beklentiler ve Coziim Onerileri

Oturum Baskanlari: Dr. Gonca Kilic Yildirim, Dr. Seda Giines,

Dr. Giithan Karakaya Molla, Dr. Duhan Hopurcuogiu, Dr. Merve Yoldas Celik,
Dr. Fehime Erdem Karapinar, Dr. Halil Tuna Akar

17:00 - 17:30

Poster Sunumlari
Oturum Baskanlari: Dr. Mehtap Kadnici, Dr. Dilek Giines, Dr. Banu Kadroglu
Yilmaz, Dr. Hatice Giines, Dr. itknur Siiriicii Kara




01.05.2026, CUMA
BILIMSEL PROGRAM

Saat | Oturum
Oturum Baskanlari: Dr. Serap Sivri, Dr. Sahin Erd6l

09:00—10:00 | Kalitsal Metabolik Hastaliklarda Akilci ilag Kullanimi
Konusmaci: Dr. Fatih Kardag

10:00 - 10:30 Kahve Arasi
Oturum Baskanlari: Dr. Nur Arslan, Dr. Ozlem Unal Uzun

Acil Metabolik Tedavi Yaklasimlarinda ilag Segimi
Konusmaci: Dr. Sevil Yildiz

10:30—-12:00 | Kalrtsal Metabolik Hastaliklarda immunizasyon
Konusmaci: Dr. Fatma Derya Bulut

Kalitsal Metabolik Hastaliklarda Biiyiimenin izlemi
Konusmaci: Dr. Ash Inci

12:00-13:30 | Ogle Yemegi

Oturum Baskanlari: Dr. Gilden Gokcay, Dr. Mustafa Kendirci

13:30-14:30 | Kalitsal Metabolik Hastaliklarda Genetik Danisma
Konusmaci: Dr. Mustafa Kilig

14:30 - 15:00 Kahve Arasi
15:00 - 15:30 Kapanis




Sira No/B.No

28.04.2026, SALI
SOZLU SUNUM PROGRAMI - A SALONU - Saat: 16:30-17:30
Oturum Baskanlari: Dr. Yasar Cesur, Dr. Fatih Kardas

Konu / Sunumu Yapacak Kisi - Kurumu
Lizozomal Depo Hastaliklarinda Enzim Replasman Tedavisine Bagli Asiri Duyarlilik

BildirilNo:24 Reaksiyonlarinin Yii'petimi: Tek Merkez Deneyimi
Havva Yazici - Ege Universitesi Tip Fakiiltesi
2 Gaucher tip | ve tip lll Hastalarinda Serum Glial Fibriler Asidik Protein ile
Bildiri No:52 | Nérofilament Hafif Zincir Diizeylerinin Nérolojik Bulgularla iliskisi
Halise Neslihan Onenli Mungan - Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi
2 Pompe Hastalarinda Santral Sinir Sistemi Tutulumu: Klinik ve Radyolojik Bulgular
Bildiri No:69 | Yasemin Ozgen - Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi
4 infantil Baslangich Pompe Hastaligi ile iliskili mikroRNA’larin Belirlenmesi
Bildiri No:4 | Harun Bayrak - Sincan Egitim ve Arastirma Hastanesi - Ankara
5 Peroksizomal Hastaliklarda Adrenal Yetmezlik ve Rikets Sikliginin Arastirilmasi
Bildiri No:157 | Tugba Elif Polat - Ankara Bilkent Sehir Hastanesi
6 Hipofosfatemik Riketste Yeni Tedavi Deneyimi
Bildiri No:123 | Hasan Fehmi Asar - Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi
7 Mukopolisakkaridoz Hastalarinda Klinik Faydasi-Morbidite-Mortalite ile
Bildiri No:176 | Hematopoetik K6k Hiicre Nakli: Tek Merkez Deneyimi

Billur Korkmaz Katilmis - Marmara Unv. Pendik Eah. Cocuk Metabolizma

B SALONU - Saat: 16:30-17:30

Oturum Baskanlari: Dr. Nur Arstan, Dr. Sevil Yildiz

1 Varyant Yorumlama Kriterlerine Gére Patojenik Klinikte Sessiz: Metabolik
Bildiri No:161 | Hastaliklarda Varyant Yorumlanmasinin Yeniden Degerlendirilmesi
Kazim Seggen - Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Genetik Hastaliklari Bilimdali
2 Fenilketoniiride Ebeveynlerin Stres Yiikii, Aile Saghk Davranisi ve Yasam Kalitesinin
Bildiri No:81 |Cocuklarda Besin Neofobisi Uzerine Etkisinin Degerlendirilmesi
Merve Esgi - Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Bilim Dali
3 Tirozinemi Tip 1 Hastalarinda Diisiik Fenilalanin icerikli Serbest Besin
Bildiri No:145 | Uygulamasinin Metabolik Kontrol ve Diyet Uyumuna Etkisinin incelenmesi
Esma Uygur - istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi
4 Klinik Pratikte Homosistein: Degeri Bilinmeyen Bir Biyobelirte¢ mi? istem Sikhigi ve
Bildiri No:148 | Klinik Farkindalik Gergekligi
Siimeyra Korkmaz - Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi
5 Akcaagac Surubu idrar Hastaliginda Nérolojik, Bilissel ve Psikiyatrik Fenotipler:
Bildiri No:97 | Devam Eden Bir Kohort Calismasinin Ara Bulgulari
Ayse Senol Ersak - Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi
6 Hastalik mi, Biyokimyasal Fenotip mi: 3-Metilkrotonil-CoA Karboksilaz ve Kisa
Bildiri No:47 |Zincirli Acil-CoA Dehidrojenaz Eksikligi Hastalarinda Uzun Dénem izlem Sonuglari
Kagan Caliggan - istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi
7 Romatolojik Yakinmalarin Gériinmeyen Yiizii: Cocuklarda Kalitsal Metabolik
Bildiri No:64 | Hastaliklarin Rolii

Bahar Kulu - SBU Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi




29.04.2026, CARSAMBA
SOZLU SUNUM PROGRAMI - A SALONU - Saat: 08:00-09:00

Oturum Baskanlari: Dr. Halil ibrahim Aydin, Dr. Cigdem Aktudlu Zeybek

Sira No/B.No

Konu / Sunumu Yapacak Kisi - Kurumu

1 Sistinozisde Nadir Bir Tutulum: OGTT ile Endokrin Pankreas Etkilenimi
Bildiri No:75 |Irem Kaplan - Seyhan Devlet Hastanesi
2 Prolidaz Eksikligi; On Olguluk Seriden Klinik ve Biyokimyasal Spektrum
Bildiri No:126 | Kiibra Cilesiz - Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi
3 Molibden Kofaktér Eksikliginde Tani Yolculugu
Bildiri No:160 | Tugba Aysun Gdren - Ege Universitesi Tip Fakiiltesi
4 Oktopin: Biyotinidaz Eksikliginde Yeni Bir Biyobelirtecin Kesfi
Bildiri No:9 | Ezgi Unlii Torlak - Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi
5 Glikojen Depo Tip 1a Hastalarinda Biyotin Takviyesinin Glikoz Dengesi Uzerine Etkisi
Bildiri No:45 | Pervin Dovan Safakli - Ege Universitesi Tip Fakiiltesi
6 Mitokondriyal Hastalik Tanili Hastalarin Semptom ve Bulgularinin Mitokondriyal
Bildiri No:79 | Hastalik Tani Kriterleri ile Degerlendirilmesi

Sezen Yildiz - Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi

B SALONU - Saat: 08:00-09:00

Oturum Baskanlari: Dr. Sema Kalkan Ucar, Dr. Mehmet Giindiiz

1 Metilmalonik Asidemide Diyet Protein Kompozisyonu, Bagirsak Mikrobiyotasi ve
Bildiri No:28 | Metabolik Kontrol: Prospektif Uzunlamasina Bir Calisma
Engin Kose - Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi
2 Mitokondriyal Nérogastrointestinal Ensefalomiyopatide Endokrin Fonksiyonlarin
Bildiri No:61 | Degerlendirilmesi: Tek Merkezli Bir Kohort Calismasi
Sedef Alpdogan - Ege Universitesi Tip Fakiiltesi
2 Mitokondriyal Hastaliklarda Nérogériintiileme: Beyin MRG Bulgularinin Analizi
Bildiri No:149 | Hanim Aghakishili - istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi
4 Fosfomannomutaz-2 Konjenital Glikozilasyon Bozuklugu olan Hastalarda Mannoz ve
Bildiri No:179 | Beslenme Tedavisinin Klinik izlem Sonuclarina Etkisi
Fatma Polat Bayana - Gaziantep Sehir Hastanesi
5 Konjenital Glikozilasyon Bozukluklugu Tanili 24 Olguda Klinik Degerlendirme
Bildiri No:139 | Meral Bahar ister - Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi
6 NGLY1 Eksikliginde Klinik Ve Genetik Ozellikler: Tiirkiye Deneyimi
Bildiri No:141 | Emel Yilmaz Glimiis - Kocaeli Sehir Hastanesi




Sira No/B.No

30.04.2026, PERSEMBE
SOzZLU SUNUM PROGRAMI - A SALONU - Saat: 08:00-09:00
Oturum Baskantari: Dr. Mehmet Nuri Ozbek, Dr. Ozlem Unal Uzun

Konu / Sunumu Yapacak Kisi - Kurumu
Atorvastatin Tedavisinin Cocukluk Cagi Ailesel Hiperkolesterolemisinde Lipidomik

1
e Profillere Etkisi
PldlENG: 1o Yunus Emre Biilbiil - Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi
2 Homozigot Ailesel Hiperkolesterolemide Lipid Aferezi ve Farmakolojik Tedavilerin
Bildiri No:82 | Klinik Sonuglar
Ezgi Burgag - Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi
3 Apoc2 Eksikligi Tanist ile izledigimiz Olgularin Klinik Ozellikler ve Yatis Verilerinin
Bildiri No:178 | Degerlendirilmesi-Tek Merkez Deneyimi
Tugba Akbey Kogak - Mardin Egitim ve Arastirma Hastanesi
4 Coklu acil-KoA Dehidrogenaz Eksikligi Tanili Hastalarin Ege Tip lzlem Verileri
Bildiri No:183 | Ayse Yiiksel Yanbolu - Ege Universitesi Tip Fakiiltesi
5 Multipl Ail-KoA Dehidrogenaz Eksikligi Tanili Hastalarda Tedavi Oncesi ve Sonrasi
Bildiri No:48 | Biyokimyasal Degisikliklerin Degerlendirilmesi
Elif isler Soylu - Cerrahpasa Tip Fakultesi
6 Yag Asidi Oksidasyon Bozuklulari
Bildiri No:154 | Huri Hazer - Ankara Bilkent Sehir Hastanesi

B SALONU - Saat: 08:00-09:00

Oturum Baskanlari: Dr. Sahin Erdol, Dr. Ertugrul Kiykim

1 Eskisehir ve Cevresinde Biyotinidaz Eksikliginde Genetik Mutasyon Spektrumu:
Bildiri No:94 | Tek Merkez Deneyimi
Merve Atasoy Kiitri - Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi
2 Ulusal Yenidogan Tarama Programindan Biyotinidaz Eksikligi Stiphesi ile
Bildiri No:174 | Yénlendirilen Hastalarimizin Retrospektif Degerlendirilmesi ve Tarama Yénlendirme
Esik Degerlerinin Pozitif Prediktivitesinin Degerlendirilmesi
Billur Korkmaz Katilmis
Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi
3 Eriskin Yasta Kalitsal Metabolik Hastalik Tanisi Alan Hastalarimizin Klinik ve
Bildiri No:76 | Demografik Ozellikleri: Tanidan Tedaviye Tek Merkez Deneyimi
Busenur Erding - Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi
4 Kalitsal Metabolik Hastalik Tanili Olgularin Gebelik Yénetimindeki Deneyimlerimiz
Bildiri No:73 | Giilsah Ortan Efe - Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi
5 Kalitsal Fruktoz Metabolizmasi Bozukluklarinda Beslenme Tedavisinin Metabolik
Bildiri No:190 | Etkileri ve Antropometrik Ozelliklerin Degerlendirilmesi
ilknur Hacioglu - istanbul Tip Fakiiltesi
6 Kalitsal Metabolik Hastaliklarda Humoral immiin Yanitin Klinik Degerlendirilmesi
Bildiri No:39 | Merve Yoldas Celik - Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi
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biyoinformati k y°ntemlerle aydénl at may
Y°nt &8E38680 ver.i setine ait transkri
Af f ymetri x pl atformunda normalize edi
R/Bioconductor platformundakimmap a ket i yl e ger -ekl exktir
KEGG ve GO veritabanlaré kull anél a¥genl
et ki | exkmiRNAEBapremuitiiRp a ket | eri araceéel éj eyl
sorgul anméxteéer.

Bulgular: Anal i z sonucunda 1. 1086 art meéeck,
di feransiyel i fade edilen gen (DEG) s
belirgin kekilde kas kaseél masé, kas gui
gestermi ktir. mi RNA BARAYefn i ahTaR i3 legas i
bajl anma potansiyeld] olan 10 aday mi-F
MiR-548¢3 p' nin | OPD il e en g¢-1 ¢ potaortaya
Koymuktur .

SonuBu - al ékma, | OPD tanésé ve tedayv
potansiyel. takéyan yeni mi RNA di zil
ge-erl il ijJinin idotforveunlvigon mad € & miad iam ai li ént i
Anahtar Kelimeler: Bi yoi nf or mat i k, Knfantil b ak
hastaleéejé tip I'l, mikroRNA, Yolak anal

0206 T, m h askd kalr éd
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SS®
Okt opi n: Biyotinidaz Eksi klijJinde

Ezgi ''nlly NenrveakKg- Yvuerkuesd ¢Ezfar eS eBrgj Il bagyl E
Kablan3, Cemil Can Eylen?, B¢ Kk r3a Kin air F, a YK pR ks $Bmiye s a |
Yaban-o] fSucFat ma TuB%QEmikhan Nemgtiiu Engi2h KP°

Ankara !niversitesi, Tép Fak¢ltesi, ¢
Terkiye
Ankara ! niversitesi, Teép Fakg¢ltesi, ¢
Terkiye
*‘Hacettepe ! niversitesi, Eczacél ék Fak
Terkiye
‘Hacettepe ! niversitesi, Sajlék Hizmet
‘Hacettepe ! niversitesi, Eczacél ék Fak
’Ankara ! niversite, Nadir Hastal ékl ar
GiriK:

Biyotinidaz eksi klifji, biyotin ger

enzimlerinin sekonder disfonksiyonu i/l

Erken d°nemde baklanan biyotin tedavi

raj men, hastaleéjén uzun d°nem biyoki my
¢tal @ékmanén amacé, biyotin tedavisi
hastal ar da sistemik met abol ik dej i kit

dejerl endirmektir.

Y°nt em:

Geneti k olarak dojrul anméxk biyotini

ol an 54 pediatrik hasta ile yak ve cin
dahi |l edil di. A-1eék pl azma ° r nipdenikeprofillema
ger-eklextirildi. Met ab o l-ko¢ntilke asnpad ki t-MB
l i pidomi k analizl@Priséduse@péukuoemat agim
gTOFRMS) kul l anél arak yapebddezi VEPCAprve
diskriminant analizi (PLD A) il e dejerlendirildi. Ay

regresyon katsayélaré temelinde belirl




Bulgular:

¢al eékmada amino asit, ener ji

kapsaml é b oz uk lserik, | L&reonins glignt armitic &e sitrat, fumarat,-

oksoglutarat gi bi trikarboksil ik

mitokondriyal ener ji met aboli zmaséneén
oktopin, yaklakék 11 kat artek g°stern
bi yobelirte- adayé ol arak ©°aga-kREYyéxkeetE

as i ular

Ayr éca pi koltLisreirk na sviet ,h oarsoesteirli n dg¢zeyl

analizlerde ise sfingolipidler,

fosf at

karnitinler verstal alrl grodzd eanli a miBau a e

oksidasyonu ve h¢gcresel stres yanétl ar
Sonu-

Biyotinidaz eksi klijinde, biyotin
met aboli zmaséneé i-eren sistemik
izl emde kull aneéel abilecek g¢-1 ¢ bi

met abc

Izl emi n yane sér a uzun d°nem biyokin

y°neti minde met abol omi k profill emeni

gestermektedir.

0206 T ,; m haskdkalrédd ér .
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At orvastatin Tedavisinin ¢ocukI|l uk ¢aj
Profillere Etkisi
Yunus Emre! BEzZBiL! NLL TM2RLAK KOC¢ 22¢fmebE D
G¢l s¢m §BdACan EYLEM3, Kpek BABSALYye YABAN
¢ KFT°¢ KFat ma Tub a2’ ENKat@EMUTLU3, Engi A% K¥ S

Ankara ! niversitesi, Tép Fakg¢gltesi, ¢
Teéerkiye

Ankara !niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢o
T¢rkiye

‘Hacettepe !niversitesi Eczacél ék Fakygl
‘Hacettepe !niversitesi Sajlék Hizmetl e
‘Hacettepe ! niversitesi Eczacél ék Fakygl
®Ankara | niversitesi Tép Fak¢l tesi, N

Ankara, Tg¢rkiye

Girik:

Ail esel hi perkol ester ol emi (FH) , yakar

kardiyovask¢l er hastal éja yatkeénl ék ya

temel ini ol ukturmakta ve LDL dcéazke yd e,
rezidyg¢el kardiyovask¢l er ri sk varl éj
parametrelerinin °tesinde I|ipid alt sé
bul unabil ecejini de¢kegndegrmegktedimion Lk
dejerl endiril mesine olanak sajlayar ak
ol ur . Bu -al ekxmaneén amac é, atorvasta

| i pidomunda ol uktur duj ut edajvii kiek |y &n eetr i

belirlemektir.

Gere- ve Y°ntem:

Bu prospektif -alékmaya genetik ol ar ak
a-éséndan exlexktirilmik 26 sajl eéklé ko

°ncesinde ve en az 1iki a.y | Heekd etfesdiazv il ispo




-0%2z¢én

-
o™ =

kul |l an

I ¢ k1l ¢ Skead@polzamasmat w gk gf | e i s @ BAEMS)

| arak ger-eklexktirilmik ve

analizi (PCA), kaéysrndim eann-BR)¢hiyerdx ( kiealrisesl meerl €

keki f orané d¢gzelt mel i i stati st

Bulgular:

Atorvastatin tedavi si tot al k ol

sajl arken HDL d¢zeylerinde anl aml
tedavi °ncesi ve sonrasé FH gr unbiuk ta rDé\
model i gé¢-1 ¢ bir performans sergil emi
tedaviye yanét verdijini ortaya

ve LPC 18:0 en ayeéert ediikctii rb.i yBuwnred ik & re
pl azmal ojen tipi fosfatidil kol inl
Sonu-:

Atorvastatin tedavi si pedi atrik
yapélanma sajl amaktadeér. Ancak
s¢rejen olup bu durum kardiyovas k ¢lpidomik
analiz, tedaviye yanét veren biyobelir
konmasé a-éséndan umut vaat etmektedi

Anahtar kelimeler: Ailesel hiperkolesterolemi, atorvastatiipidomik

esterol

k oy muk

sfingol

02067/, m haskdlalread e r .
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Li zozomal Depo Hastal ekl arénda Enzim
Reaksiyonlaréenén Y°netimi: Tek

Kl ke Bak, Handan Duman kenol, Pénar ke

Yazécée, Ebru Canda, Sema Kal kan U-ar,

Ege | niversitesi Tép Fakg¢gltesi

Ama - :

Li zozomal depo hastaléklaréenda (LDH),

uygul anan insan rekombinant enzim rep

yavaklatmakta ve yakam kalitesini art

reaksiyonl aré (ADR) gelikebil mektedir.

hastalarda geliken ADRO6l erin Kklinik ©°z
stratejileri v e desensitizasyowtipnadtr
yakl akémlarénén etkinliji araxkteéerél mécx

Y°nt em:
Ocak2009 May és 2025 tarihleri arasénda Ege

Bilim Dalednda LDH tanéséyl a izl enen
Il ncel enmi Ktir. Enzim tedavi si s ér as dahil
edi I mi ktir. Bu hastal ar a ait demogr a
reaksiyonun ortaya -ékteje Zaman vV e
dejerl endirmel er, uygul anan t ediawlii jyian
protokoller sistemati k ol arak analiz e
Bulgular:

ERT uygul anan toplam 70 hastaneén 13

Reaksiyonl ar én -oju hafif Kiddette ol
i nf¢¢zyon hézénéen azaltélmasé ile teda
dfd¢nde anafil aksi gel i kmi k ol up, bu I

hastada desensitizasyon s¢recinde an.
ekl enmi ktir. ADR geli ken t ¢m hsaaejilexilsayeasidd

gevenl bir kekilde devam ettiril mikt:i




Sonu -

LDHO6Il erde yakam kalitesi ve hastal ék k
akéré duyarl él ek reaksiyonlaré gelikeb
I nf ¢gzyon S¢é¢resi modi fi kasyonl ar @8 olgulhree
desensitizasyon protokoll eri ve gerekt
Kekilde s¢grder ¢l mesi sajlanabil mektedi
bireysell exktiril mi ks ¢yraekkllaikléin is tar-aétseg nidl :

0206T,; m haskdkalréed ér
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Meti |l mal oni k Asi demi de Diyet P
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Girik

Meti |l mal oni k asi de miKo AGMMAN ;Ko Alestian id& Int
enzimati k bozukl uk sonucu gel i ken n a&Kddi
met abolizmasénén Dbozul masé nedeniyl ein
goer ¢l ¢r. Bu metabolitlerin biriki mi me
kroni k organ hasareée ile ilikkilidir.
MMA tedavisinin temelini diyet tedavi s
metiyonin ve treonin gibi propiyojenik
bu hastalarda kull anél an mediskal iamirn:
aminoasit dengesi zIlijine yol a-abil mek
d¢kmesine ve metaboli k kontrol ¢n ol ums
Son yéllarda bajérsak mikrobiyotaséner
-ekmektedir. Bajérsak bakterileri tara
y ¢ K¢ artérabil mektedir. Bu nedenmnlagk nrke
propiyonat ¢retimini azaltmak amaceéeyl a
Bununla birlikte diyet protein kompozi
y°neli k m¢gdahalelerin birlikte dejerl:
-al ekmada, MMA hastal arénda di yet af
dejiktirilmesinin ve késa s¢reldi metr

mi krobi yotasé ve metabol omi k profiller




Y°ntem

Bu prospektif ve uzunlamaséna -al ékma,
izl enen geneti k ol arak dojrul anmek MMA
MMAB veya MMUT genl erinde patojenik dva
T¢m hastalar standart t eda vkiarkmiptsianmétnedc
¢al ékma s¢resince tedavi protokol ¢gnde
¢al ékmada d°rt ardékék diyet fazée uygu
1.Bakl ang¥%50 fdaozjea:l protein ve %50 medi
2.Protein kes$atl &@&roaerin ve medi kal f o

mi ktarénén azaltéldéjeée dPnem

3.Doj al prot ei n%8alr tdéor]éall meépkr oftaezi:n ve %

I -eren diyet

4 Anti bi yoit-i¢kncfega zféa:z daki di yet il e bi
tedavi si

Her faz en az i ki ay s¢é¢rder el de. Di yet

tép y°nt emi Il e dejerlendiril di

Her faz sonunda hastalardan kan, i dra

kromat &kgrnadfei sspektrometri si y°nt emi i

kromat kgnafei sipektrometrisi y°ntrearbi ydte

I -in dékké °rneklerinden el de edilen I
ger-eklextirildi

¢al eékma Ankar a i niversitesi Tép Fakg¢l
kat el éemcélardan yazéleée bilgilendiril mi

Bul gul ar

¢al eékmaya dahil edilen sekiz hastaneén
bul undu.

Pl azma aminoasit analizinde, medi kal f
daha y¢ksek ol duju g°zlendi. Doj al pr
d¢zeyl erinde anl aml é& azal ma s ampltamldé& .bi
g°zl enmedi

Dal | é zincirl:. ami noasi't oranl ar é i n




or
Kd
d¢
e k
Ba
k a
an
go
De
| o

me

Ta
Bu
an
uz
El

Iy

Ve
ne
S a
Me
d¢
é Z
t e
ge
Bu

me

anlarénén doj al protein oranéneén art
rar met abol it anali-hlieriokde pmepiiy} ona
zeylerinin diyet fazlarée boyunca kad
| enmesi il e meitdd onkad iomin & p iay obni artv eadz &Gzl en
] ér sak mi kr obi yot ase analizinde top
demel i ol arak azaldejée saptande. But
tibiyotik tedavisi sonraséndatRirfotbed
zl endi

Kké metabol omi k analizinde -exitl:] r
sin metabolizmasé ile ilixkkil:@ baze
tabolitlerde ise azalma g°zl endi

rt é&kma

-al ékma, MMA hastalarénda diyet pro
tibiyotik tedavisinin metaboli k kon
unl amaséna ol arak dejerlendiren séne
de edilen Dbulgul ar, doj al protein ol
il ektirebilecejini g°stermektedir. M
i zol ®°sin metabolizmasénéebasok é | aa-yah
denl e doj al protein i-erijinin dikKEk:
jlanmaséna katkéeda bulunabilir.
tronidazol tedavisinin ekl ermmedsrio k 5 |
zeylerinde ek bir azal ma g°zl enmesi,
erinde °neml i r ol oynayabil ece]jibniy
davisine bajlé mikrobiyal -exki t i il
l i ki mine i karet etmektedir.

bul gul ar di yet Ve bajer sak mi kr ot

tabolizmaseé ¢zerinde °nemli rol oyna




Sonu -

Doj al protein orané artereéelmék diyet
dengesini iyilektirebilir vV e met abol i
metronidazol tedavi si bajérsak kayhakt
destekleyebilir.

Bu bul gular MMA ve dijer organi k aside

tedavi stratejilerinin °nemini vurgul a

0206T,; m haskdkalréed ér
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Kal ét s al Met aboli k Hastal ékl arda Humo

Merve Yo | da ki AlyeAay ko Burcu K° kK 8EzgiBur ¢ a -
IAdana kehir Ejitim ve Araktérma Hast a
Mer sin kehir Hastanesi, ¢ocuk Metabol

Gi rKal ét sal metaboli k hastal ekl arda (K
birlikte, humor al i mm¢gn yanéteén belirl
hepati't B akéséna verilen yaneéet lynmlknt
-al ékmada, KMH61 & -ocukl arda serum i-kB
yanéténén klinik fenotip, hastal &k «xid
Y°nt Emsi t sel bu -al ékmaya KMH tanéli®@41]
kez/ erkek: 69/69) dahil edildi. Serum
araleklarée (Jol i ff, 1982, AKksu,i t20B 6¢
t amaml anmékkBso ldu¢gpz eaynit ii | e aké yanéeteée de’
ol arak organomegali vel/veya n°rolojik
yokl uju kKkeklinde séenéeflandérel de.

Bul guHaasrt:al arén %23, 96unda (n=33) akeée
andBs yanét e stbBbgs amenpatéi.f IAinjtii M&k aiyl g@r
i ken, 84 ay ¢zerinde %45, 7H6B/se rud gaaxtd i&f. | |
|l gA d¢zeyleri anl aml é ol arak daha y¢ks:
Aj ér kl'ini k fendBs phiegatist lal pr ddalatiks
p<0, 05) . Doj al proteinaki@Bethégatiyfelti]
nazogastri k sonda/gastrost omi il e besl
Keklinden -ok hastaleéek «kiddet.i il e il
hastada g°r¢ldegsockjuodguidail taibpogasmag
SonukNMHOI é -ocukl ar da hepati't B akKesEe
eksi klijinden ziyade antijene °zg¢ |1 mr
di sreg¢l asyona i kareHBstmegaedfiftlti]Vawl
il i kKki, yé¢ksek ri skl hastal arda birey
de¢kegndegrmektedir. Kontroll ¢ doj al pr ot
etkisinin ol mamasé iberkbuhgkdarédan d

0206 T ,; m haskdkalrédd ér .




S$5
Gl i kojen Depo Tip l1a Hastalarénda Biyo

Pervin DOVANSkARAKL IMAMMMSRAEYA AL PDOAYyAKNe
Y| KSEL Y ANB&tayYAZICI? K¢bra ATAKWYIEmMi n Har
ALTINOK 3, Ebru CANDA?, Mahmut 2 ¢ CKeEhRa KALKAN UCATF

'‘Ege !'niversitesi Teéep Fakg¢ltesi tocuk Saj
’Ege !niversitesi Teép Fakg¢ltesi, ¢ocuk Saj
Met abol i zma Bilim Dal ée

’Kzmir Ténaztepe !niversitesi Sajlék Bilim

GiriGki koj en Depo Hastal éjé& Tipla
gl ukoneogenezde g°regfl osfanhaz®n ola&mni v

kaynakl|l aneér . Hi pogl i semi, hi perlipiden
biyotinidaza k t i vi t e s i d¢zeyi, GDH Tipladda ¢
nedeniyle artan biyotin ihtiyacéné kar
kull anél abu | mzlké emamézda Gl i koj en Deagda
biyotin takviyesinin metabolik paramet
Gl i koz Kzl em Sistemi (Continuous Gl u
dejerl endiril mesi ama-|lanmékxkter.
Y°nt €dml ékmaméz i Kki akamal e planl anm
d°nem izl emdeki metabol ik parametr el ¢
hastal ar én géncel bazal met abol ik du
bakl anmadam;da@hal enin sonu-1laréné g°rm
parametrel er.i al énmekteéer. Ol gulara al't
Bazal dejerlerin alénmasénén ar Egred graias
Bili msel Arakt érma ProCe@Meril elesglegtiin
genl ¢k izl emi yapélarak dejikimler inc
Bulgular: Gl i koj en Depo Hastal ejé Ti pulzaunt a

izl emde ol gul arén biyotinidaz aktiwvit
takviyesi siyotimidaz engim dkavitesired@=0018)v e t r i gl i se€
(p=0,038d ¢ k me; HDL d¢ Ap=@,04Bvrei nCdGEM Sadrttemag | | k o .

gzl enmi ktir. CGMS verilerinde hipogl:.i
(r=0,836)(p<0,05)v e LDL d¢ @®ydlep<h, 5) argn.ej €«
hi perglisemide ge-irilen S¢re uzadek
(r=0,760)(p<0,05)d aha vy ¢, ksek ol duj u, bununla b

kolesterol(r=0,756)(p<0,05ye trigliserit(r=0,916)(p<0,09) g°r ¢ m¢g kKt ¢r .

SonGDH Tip 1a o

I arénda biyotin 10
aktivitesinde ve t

gu
r

I

igliserit d¢gzeyl eri
gl i koz dengesinde Byybekme t salapit a@ mié R
kompli kasyonl arénda ve glikoz dengesin

kull anékl & bir uygulama ol abilecejini

02067/, m haskdlkalrédd & r .




SHA7
Hastal ék mé, Bi y o kMetikyotosilaC o A eknhaort b gpk smii |
Zincirli Asil-Co A Dehidrojenaz Eksi kIl ifji Hast a

Kaj an ¢caHaxegmnAghBki 8 hKikiTaj -8oWhras ¢°|
Sel i n Akb'udeudta ntuark A kEsnam UygerkMelh met ker & f

Tanyel ZEbawjojulbAKk@egkeémj dem Akt uf !l u
IKstanbul -Werirvehhmpaka,si¢tocuk metabol i zme
2Kstanbul -QWerirveSasdlkeks iHIi zmet | er i Mes | ek

Gi r B-metilkrotonitCoA karboksilaz (M C C) v e Kk é& s-£0Azaehnrojénaz

(SCAD) eksi klikleri, geni Kkl etil mik yer
kKl inik °nemler.i tartékmal & met abol arékma
yapan ¢l kel ere ait olup erken tedavin
tartéexkmal ar s¢rmektedir. B u -al ékmad
¢l kemi zde far kl é kK1 inik bul gul arl a
dejerl endiril mesi ama-|l anméxkteér .

Y° nt everkezimizde aMCC ve SCAD eksi klifJi t an
genetlk, bi yoki myasal ve klinik verile
hastal arda bul gul arén il gild/ met abolve
detayl e klinik dejerlendirme ile irdel
Bulgular: Kst anbul -Genrirveerppae,si ¢ocuk Met ab«
20042026 yéllaré araseéenMd@C:t ak2,p &dAD:eng
edil di. Ortanca izlidadd23¢cr ¢élaist 24 a8 éay Go&
asemptomati kti. Semptomati k bakvuran 7
hastal ékla i1likkilendirilmedi; t amameé
Gil bert sendr omu, ol asé mitaogkddndr. i yHaals
n°rogel i kKi msel geril ik, met abol i k -MCCi

grubunda ortanca serbest karnitin diglzOg

ve hastalaren %33, 3' ¢ yorgunluk yakeénrtr
SonBul gul aréméz, genikletil mi k yenrMCQwe
SCAD eksi kliklerinin k1l ini k hastal ék
bul gul arén baj émsé etiyolojilerle a-
duu umun da klinik bir hastal éktan ziya
dest ekl emekt edMECC etk i kylainjdiannd e 3ser best
Kekilde d¢kebil di i ve buna ek | iBknedede
hastal arén d¢gzenl i asilkarnitin profi
yapeél masé °neril mektedir.

0206 T, m haskd kalréad é ¢




SH8
Mul t i pkoAA-Delhi drogenaz Eksi kl i 7] Tanél
Bi yoki myasal Deji ki kliklerin

Eif Kk | er!, Sayhk @ s?', ¢ °H aBabamade Aghakishilt, K atjaalnék g ¢
SelinAk b ul ut! Sedankird k - a YBsmaiUygur!, Me h meQanskvery i
TanyelZ ¢ bar i ofElr uKugyrkuélny k e Rkt dé¢mu! Zeybek

IKstanbul -CeivahpakasCerrahpaka Teép Fak
Met abol i zma Bilim Dal ée

Kstanbul -Caivahpakassajl ék Hizmet!l eri
ve Tekni kler B°Il ¢mg¢, Tébbi Laboratuvar

1. Girik:

¢okl uUCAA iDehi dr ogenaz EHERETFRVeyagETFDHgeMA DD )
mut asyonl aréeyla ETF/ETF: QO aracél e el e

kal ét sal bir mitokondriyal me t a-BaAlbirikimme,
I ki ncil karnitin eksi kIl i] i ne ikmetabditbsikimink
yol a-ar.

Hastal ék, baklangé- yake)veekigedetbiake a
séneflandéreéel éer . En sék g°r¢,len Tip 3
-ékar. Tedavi, riboflavin ryda égrémtaeigr® r
eklenir.

Literatg¢rde tedavi yanéete genellikle Kk
czerinden dejerlendirilmik olup, a-il§k
sistemati k karkél aktérél masé sénémhéede
parametreld] bir yaklakeéemla dejerlendir
2. Metod:

Bu retrospektif kohort-Cealrakmasgéa, ¢ sth
Met aboli zma Bi-R0Om6DgpEEl ada aPa6enda ta
verilerini i ncel emi Ktir Tane, genlati k
(a-ilkarnitin profili, i1idrar organik a
Temel sonlaném noktasé, tedavi ©°nce@Gl8

a-il karnitin fraksiyonlaré ile idrar g
di karboksili k asit d¢zeyl e-MBEAMB k ain) wek k
GCMS (organi k a3|tler) il e yapél méekter
L-karnitn 2550 mg/ kg/ g¢n)-200 ime/fdawv) nvd 1l0®e n
tedavi si baKIanmé t ér .

Kstatistiksel analizler (Wilcoxon, McN
il statisti ksel anlamléleék sénéré kabul




3. Bulgular:

¢al eékmaya katélan 17 hastanén 15" ( %8
hastal ar @&én medy2a5n) ,y aykaek a2yOa nyléar & nl 1ly,abk 01
bul gu vy akléel)8, ytéan & iQy2ahk év e8 iyzell e npi@8,¢5) okasak
saptanméxktér. Hastalarén 3'¢ (%17,6) T
14" ¢ (%82, 4) ge- baklangeé-l & formdader
mevcut olup, 2 hasta aile taramaseée il e
Tablo 1. Hastalarén Demografik ve KIlin

Dej i kkenl er |Medyan (2575p)
Yak (yeéel) 20 (11,5 25)
KI' k bul gu y48(0,511)
Tané yaké (y8(0,512
Kzl em s¢r esi|l2(8,513,75)

Akraba EvI i Il13(76,5)

Sajkal ém Durumu, n ( %)

Yakéyor 15 (88,2)

Exitus 2 (11,8)

*Di pnot Kki hasta aile taramasé kapsa
aldeje i-in "KIk bulgu yaké" anali zine
Semptomati k hastalarén il k bul gul arée e
ajréseée (n=3, %20.0), dekompanzasyon (n
KIl'ini k dejerl endirmede sék g°r¢len bul
(%47.1), myalji (%41.2), kardiyomiyopa
yajlanmaséeydée (%47.1).

Hastal arén %35. 3" ¢néen hi- yaték °yke¢sy
yatté. Yateéeklarén %60'é (n=24) dekompa
enfeksiyonlar, rabdomiyoliz ve tané ©°n




Tabl o 2. Hastalaréen Bakvuru Bul gul ar é,

Klinik Parametreler n (%)

Sempt omati k Hastal arén K

Kas geé¢-seézl ¢ ¢ 8 (53,3)

Kar én ajreéeseée 3 (20,0)

Dekompanzasyon** 3 (20,0)

Hipoglisemi 1(6,7)

Mevcut Klinik Bulgular (n=17)

Kas gé¢-sézl ¢ ¢ 13 (76,5

Karacijer yajl anmas|8(47,1)

Egzersiz intol erans|8(47]1)

Myalji 7(41,2)

Kardiyomiyopati 3(17,6)

Rabdomiyoliz 1(5,9

*Di pnot 1: Asemptomati k d°nemde kaskad
dahi l edi | memi ktir.

**Di pnot 2: Katabolik s¢re- nedeniyle

hi peramonyemi, transaminaz y¢kseklI i

bulunduju dur um.

¢al éekma kohortundaki t¢em MADD hastal ar
dojrul tusunda, meidlyda n25%1 2v ep rnoetdeyi2ns ) (98R10C
keséetl é diyet tedavisi-kaenitibhobbhaVand

3.4. Biyokimyasal Parametreler

Tedavi °ncesi ve sonr as
belirte-lerinde belirgi
U/L'ye (p<0,001), ALT 60 U/L'den 34 U/L'ye (p=0,00
(p=0,011) gerilemiktir

€ biyoki myasal
n 1T yilekme sapt
3) ve AST 43 U/L'den 27yé/L'

A-il karnitin profi-darnnint ismyréespmll a saman a re:
karnitin (CO0) d¢zeyleri 11,5 Omol /L' de
(C2) d¢zeylerinde anl amleée art ér i(mpdd,d
azal ma saptanmexkteéer (p=0,015) Orta ve
Cl4, Cl16) sayeéesal d¢e¢kKekK eji i mi izl enm
ul akmaméxkt ér. Kategori k: hoyanad d lkelkinjei am
6'sénda (%60) tam normall ekme saptanmé
Cl2 ve Cl14 parametrelerinde de sérasey
C8 ve Cl1l0 y¢gkseklijinndabde Hesméndatt




inde en belir
hastal aréen %
f olansa?l haw
etil maloni k
Tablo 3. Tedavi ¥ncesi ve Sonraseé Biyo
Parametre (Ofn Tedavi ¥|Tedavi So|lp*
Medyan (2575p) | Medyan (2575p)
Genel Biyokimya
CK (U/L) 17 547 (186,5 158 (102276,5) <0,001
1388,5)
ALT (U/L) 17 60 (311192,5) 34 (24,5 55) 0,003
AST (U/L) 17 43 (21,5168) 27 (1565,5) 0,011
A-il karnitin
CO (Serbest Karnitin) 16 11,5(8,8923,7) |32,0(26,7543,4) <0,001
C2 (Asetilkarnitin) 16 9,48 (5,6216,11) | 18,1 (11,035,1) 0,015
C18 (Stearoilkarnitin) 15 1,23 (0,622,50) |0,83(0,540,96) 0,015
C5DC (Glutarilkarnitin) 16 0,08 (0,070,16) | 0,09 (0,060,11) 0,776
C6 (Hekzanoilkarnitin) 16 0,205 (0,150,51) | 0,44 (0,1150,57) 0,755
C8 (Oktanoilkarnitin) 16 0,335 (0,185 0,64 (0,3052,025) | 0,134
0,833)
C10 (Dekanoilkarnitin) 16 0,67 (0,4651,385)| 1,08 (0,433,045) | 0,187
C10:1 (Dekenoilkarnitin) | 16 0,15 (0,1280,298)| 0,32 (0,120,535) |0,201
C12 (Dodekanoilkarnitin) | 13 0,85 (0,4651,315)| 0,46 (0,130,93) 0,116
C14 (Tetradekanoilkarnitin)] 16 0,665 (0,388 0,38 (0,2150,755) | 0,115
1,138)
Cl4:1 16 0,565 (0,225 0,31 (0,150,54) 0,408
(Tetradekenoilkarnitin) 0,705)
Cl14:2 16 0,155 (0,106 0,12 (0,050,205) |0,325
(Tetradekadienoilkarnitin) 0,288)
C16 (Palmitoilkarnitin) 16 1,495 (0,941,85) | 1,44 (0,992,08) 0,897
C18:1 (Oleoilkarnitin) 16 1,35 (0,6852,48) | 1,11 (0,821,45) 0,103




Tabl o 4 Tedavi ¥ncesi ve Sonrasé Met
Parametre n |[Bakl angeé-|Tedavi Sonr gp
Patolojik, n (%) Nor mal |l ekme,Dej e
A-il karnit
C14:1 (Tetradekenoil) 17 | 10 (%58,8) 6/10 (%60,0) 0,031
CO (Serbest Karnitin) | 16 | 4 (%25,0)** 3/4 (%75,0) 0,250
C12 (Dodekanoil) 14|10 (%71,4) 8/10 (%80,0) 0,109
C14 (Tetradekanoil) | 16| 8 (%50,0) 6/8 (%75,0) 0,125
C18 (Stearoail) 16 | 4 (%25,0) 3/4 (%75,0) 0,250
C2 (Asetilkarnitin) 16| 4 (%25,0)** 3/4 (%75,0) 0,250
C8 (Oktanoil) 178 (%47,1) 1/8 (%12,5) 0,125
C6 (Hekzanoil) 16| 5 (%31,3) 1/5 (%20,0) 0,219
Kdrar Or ga
DCA (Dikarboksilik | 17|12 (%70,6) 7112 (%58,3) 0,016
aside¢gri)
EMA (Etilmalonik 17| 6 (%35,3) 5/6 (%83,3) 0,453
asit)
GA (Glutarik asit) 177 (%41,2) 417 (%57,1) 0,375
| VA (Kzoval7|4(%23,5) 2/4 (%50,0) 1,000
*Not: Kat egori k karkél aktérmal arda McNemal
**Not2:.CO ve C2 i-in "Patoloji k" i1ifadesi
4. Tart €K ma
¢al ekmamézda MADDOGde tedaviye biyoki my
Tedavi sonrasénda serum CK, AST ve ALT
di karboksili k asit atél émenda anl aml e
deéeezyl erinin karnitin replasmanéna par al
asidi oksidasyon defektlerinde tanéda
kull anéménda keéeseéetl él eékl ar yHdielrdinriinl nYiAK
gén i -inde a-lekta, toklukta, egzersiz
analizinin alénma zamanénén ve kokull a
vurgul anméekt ér. Daha °nceeYsaODr aasgthla
bi yoki myasal dejikikliklerini dejerlen
a-ilkarnitin d¢zeylerinde tedavi yanet
birlikte beta oksidasybnhunkdefghi{i Asot
oksidasyona kaymaseé ile olukan dikarbo
d¢gzel diJini gester medi tedavi i zI| emi i
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SH2
Gaucher tip I ve tip 111 Hastal ar én.
N°rofilament Hafi f Zincir D¢zeyl er

Kslim ALTI NTAKkK, Hal i se Nesli han ¥NENL
Nazmiye T, ZEL G| ND} Z, Fatma Derya BUL
Elif ARSLANOJLU, Deniz KOR

¢ukurova | niversitesi Tép Fakg¢ltesi

b
L

Gi FAmkaGaucher Ha&6BAde&nhiepdalhideetldjkeni k v a
ol duju en yaygeén | i z o%roanlad j | ke plowe | hlalg(t
nN®ronopatlilk()k,r oGH k n 21r(onnoonpnatriokn)o pvaet iGHG H
/111 6nin her ikisi de ayné visseral I
edi | mesi bazen yell ar al maktadér. Gg¢
tedavisi-b&RiITh kaniyerini ge- emediijnie ie
Astrosit monhi hi tgzeel xknmkyidbadien gémewi lyie
ge-gelni al fibriler metidrn kv @ r it leii ms enl( GatAK

biri ol duju N¢kegnikadmerkt bdcre i1iskeletir
Kekil ve kalibrasyonunu sajlayan yapeée
sal é@énan bir n°ronal hasar belirteci anle

Par ki nfslom,, SXMA ve fenil ketaorn ¢bruilduen nyaakptea
Mat etMed l&G®DE Vve Il di phastal arénda serumda
NfL d¢zeylerinin n°rolojik bulgularla

Sonu-That &kma@&kmaya hepsi ERT il e i3 &)
ol an, -120 2®H GHve 20 kontr ol al éndé. T ¢
serum GFAP ve NfL d¢zeyl eri kontr ol g rl

hasealdar serum GFAP d¢gzeyii2@édy 28nl,12 &8
medyan 2623,i12929/ M) (8Bar ak Seurluum dMf L( pl
hastal arénda meiby8aB3n 94 6 ,| 0GHga/smla(l 1a7r,édn d a i

479, 7k bubuaduH§pt&4H487 &pepiinldeap si , mi y ok
psi komotor retardasyon, hi peraktivite
bul gul ardan en az birisi mevcuttu. Ser

medyan 2538 720%209,n1)(,3u0h8g,u7e b opli &anbar da mk
2957, 3) ol Seakm° NfLpl dgzeyi n®rol ojik
43, 4pgh6d J,19),,4 n°rol oji k bulgusuide9ank




bul undu. El ektroensefal ografi, g°rsel
potansiyel, beyin sapé 1ikKkitsel uyar el
hastal arda bu i ki bi yobelirte-den.QFAW

NfL66&nin GH&6da n°rolojik bulgularla il

konusunda daha fazla -alékmaya i htiya-
Anaht ar K&éhumbkeer :Hast al éj] &, N°rol ojik
N°rofilament hafif zinciri

02067/, m haskdlalréad e r .




SE1
Mi tokondriyal N°rogastrointestinal Er
Dejerlendiril mesi: Tek Merkezl/

¥zl em KajéemekKurzt ¥ 2 alHm vWélz éYBaezgeecfé, Al pd o]
Daml a GEkkCGamdal, Sami M ¥Yzema Kall kan U-ar

IEge !niversitesi ¢ocuk Metabolizma Ha
2Ege !miversitesi ¢ocuk Endokrinol oji

GiriMct okondriyal nN°®°rogastroi nt &4ViPigenadek
bialelik varyantlara bajl e ul tra nadi
endokrin tutul uma dair bilgiler yete
tutulumlaréné dejerlendirmeyi ama-1adeé

Y°nt MNGI E tanél é& 8 olgunun antropomet

bul gul aré retrospektif incelendi. Vg¢gcu
DEXA il e; gl ukoz met aboli zmaseée sék arl
gl ukoz I zIl em sistemiyl e ( SGKS) dej er
parametreler ve kemik DEXA ile incele
araceéel ejeyl aTYRMegeer | endi rtil disonu-1 ar dlical
Genetics and Genomicso kritlerlerine g

Bulgular: Medy an yak 13i2%0)vyeé Ic i(nasriayleétk :dda,j8 1 ér
7 hastada mevcuttu. Ol gul arén medwagn ¢«
8,4 yel-l¢6(,a6br)al éikzllem s ¢ r e sl4,87)/TYNPRenyaalizithde
hastada c.392C>Tve 1l hastada 8 6 6 A>C homozi got patoje

Beyemeleri dejerlendirmesinde; tanée s @
0,84), hi-birinde boy kéeg4akS®pFédgaokftazl
Hi pofi z, gonad ve adrenal aks dejerlen
il e uyumluydu. Bir erkek hastada puber
par si yel gonadal yetmezl ij]i d veksgkondeg amera
geli ken kéz hastada ise hirsutizm ve h
Tiroid dejerlendirmesinde; bir hastada
antkornegat i f tiroidit bulgularé mevcuttu

DEXA incelemesinde yaj kib6l é68)ndghkhfseal
9,99kg/ m] -14ar89 | ak: lap2hdi k¢l er LAMO).K4A ) O 6
jeneralize |l ipodistrofi d¢zeyinde dg¢k,
yé¢zdesinin belirgin olYarjakidgdkee ki nadledkus]i
arasénda ters ilikki vardé (J=10.607,
Gl ukoz metaboli zmase de]erlendirmesind
(ar ailek7i:)s ve HbAlc %58 0bpPpydA]j éarpéepkr al
direnci ol an bir hasta, diyabatydgel Koi
tedaviyle metaboli k kontrolg¢ sajl aname




Dijer hastalarén SGKS veriliadOndng/ d&ék
%93 1idi 1$arh) kS8R aral ekl & OGTTo66de 6 |
3 hastada biyokimyasal ins¢glin direnci
Kemi k sajl eje dejerl endirmesinde; t ¢r
nor mal di . 2 hastada kemi k mi ner al y o

osteoporoz saptanmadEé.

SonWMNGI E hastalarénda -exitl:i endokr i |
dokusu kaybéena bajlé geliken kazanél me
ile 1 likkili erken glukoz met ab aleinzl nea st
Izl emi nde gl ukoz met aboli zmaséneén OG
dejerlendirilmesi ©°nemlidir.

0206 T, m haskdkalrédd ér .




SH4

Romatol oji k Yakénmal arén G°r ¢nmeyen
Hastal ekl arén Rol ¢
BaharKulu} Razi ye Butcu Takkeén
ISB! Tepecik Ejitim ve Araktérma Hast a
GiriKal ét sal met abol ik h a st aidkelek vea abdonfing
yakénmal ar ile romatolojik hastal ékl ai
-al ékmada, KMH K¢phesi il e pedi atrik
poli kI i nijine y°nlendirilen hastalaréén
Y°nt ©oakAr al ék 2025 tarihleilB garasamas
hasta -al é&kmaya dahil edildi. T¢m hast
kaydedildi.
Bulgularr Hast al ar én me tlly7aln yoa kuép 1933 6y, €710 s[il k
ebeveyn akrabal ] é mevcuttu. En sék y¢
(32 hasta (%53, 3): karéen ajreéeseée, obzac(k
hasta (%20): i skel et ve ekl emlerde vy
met aboli k kas hastaleéeklaré °n tanéseée (
yorulma); laboratuvar veya radyolojik incelemelerde Irastnt € s a | ol
hiperlipidemi ve hepatosplenomegali (6 hasta (%10)) idi.
Kskelet deformiteleri, kaba y¢z gor ¢ng
grafilerinde el ve ayak parmakl areéend
Mo |l e k ¢ | e GNPAT@Ggerdindezhdterozigot intronatojenik varyant (¢.53_71dup)
saptandé ve mukol i pidoz tip 11 gamr
bakél amayan hast ada, ebeveyn segrega
Hi perl i pi demi ve hepat ome GBAgeninde,l keatiry Kina
yekseklijJi i le bakGAdgaeamde i hertrebozi pgatst
hastanén hastaleéeja ait enzim d¢gzeyler
Tekrarl ayan y ¢ ksek at ek atakl ar e vV e
i ncel emesi nde meVvi@mmotimokr (Nt §,20t, 39 ¢ saayit ah
aside¢gri MIYKgteanasnaliilze g°nderi | di
SonlRomatol oji k yakénmal arl a bakvur an
tarama testlerinin nor mal ol masé tanéy
dejerl endirme yapél masé kritik ©°neme ¢
Anahtar kelimeler: Kal ét s al met abol ik hast a&GNRTG)

mukolipidoz tip Il gamaMVK

02067/, m haskdlalread e r .




SH9
Pompe Hastal arénda Santr al Sinir Sist

Yasemi n!,B¥cangAgaz’, Hami de Se¥yAql-é Gasian ! ¥nal
Bakakkehir ¢am ve Sakura kehir Hastan
‘Bakakkehir ¢am ve Sakura kehir Hast an

Ama -
Pompe hastalé]é-glwkczmizabama(lG/aA;)itelesiifleli
kas ve kardiyak dokuda glikojen birik

Enzim replasman tedavisinin(ERT)i Ikaud |a

Ancak ERTFWeayinn kbaanr i yer i ni ge- ememes.i
tutulumu daha fazla tanémlanmaktadeéer
kl'inik ve radyolojik ©°zelliklerinin de
Y°ntem

Mer kezi mi zde takip edil en Pompe t ané
dejerlendirildi. Demografi k veriler,
klinik kayeéetlardan el de edil di. Ha s yaa
cevher hi perintensiteleri deneyi ml |
kull anél arak derecelendirildi. Fazeka
yaygénl ejene dejerlendiren bir dereccai
derin gri cevher yapélare tutul um a- ¢
Bulgular

¢tal ékmaya toplam 7 Pompe hastasé dahi
11. 4N3.7 yelde T¢em hastalar uzun sg¢ér e
hastal arda supratentoryal beyaz <ejvihre
periventrik¢ler ve subkortikal beyazi
21 arasénda dejikmekte olup ortal ama
hastada ensefal opati ve birna Fagttkdas &
yé¢ksek ol duju geor ¢l (18 ve 21). Baze
bazal ganglion ve dijer derin gri cev

Fazekas skoruna sahip hastalarda deringricévioet ul umu daha bel i
Sonu-

¢al ék mameéz, ERT alan Pompe hastal ar én
ganglion ve dijer derin gri cevher yap
Fazekas skorl arénén epilepsi v&ilinsef
di kkati -ekmekbevdin.b&RiTYer nnkage-emen
bul gul arénén ortaya -ékabileceji ve u
MRG incelemelerinin °nemli ol duj u d¢Ky

02067/, m haskdlkalrédd ér




SS73
Kal ét sal Met abol i k Hastal ek Tanél é& Ol gu

G¢l kah Ot Pl EfmelTe8ev iRKlMernedilede z Duygu Uz d,n
Emi ne Didem DeMelt d %k KBsra, z eéktbarka hi m*4 C aknb r &¢h
Yal4 ékr kan 4NarjAslany a n

'Dokuz Eyl ¢l ''niversitesi Tép Fakg¢l tesi,

‘Bursa Y¢ksek Khtisas Ejitim ve Arakteér ma
5’Dr. Beh-et Uz ¢ocuk Hastaléklaré ve Cerr
Hastal éeklaré Bilim Dal é, Kzmir

‘Dokuz Eyl ¢I ! niversitesi Tép Fakg¢l tesi,

Ama - :

Kal ét sal metaboli k hastal ék (KMH) taneéel é
taker . Bu s¢re- yakén izlem gerektiren vy
sonu-|laréené dejerlendiren kakleikmae aol up]
hastal @&ja odakl anmaktader . KMH ve gebel il
i se sénérl eder. Bu -al ékmada, KMH taneéel é
KMH vard®Bgteemtémni k et kil erinin incelenmesi

Y°nt em:

20002025 yéllare araséenda -ocuk metabolizr
KMH tanél é hastalarén dosyal arée retrospek
mat er nal il e neonat al kompdiitkasgbhl arkay
kaydedildi.

Bulgular:

Toplam 23 hasta -@nbéikrmahyaas tdaa h(i %4 7e.d8 )l da mi n
8 hasta | izozomalvedeipkwi hmasdtad (] %8 .( P93 4v. i8t) a

Geriye kal an birer hasta ( %d4ve 3Rut intesmatan yafifi
idi. Hastal arén 1306¢ (% 56.5) prekonsepsiyon

d°nemde metaboli k dekompanzasyona girere
gebel i kten sonr aOrKtMeH atrmaan égeeb ea linké kta&k é 27
ortalama 38 N 2 hafta ve dojum kilosu 30
ol duju g°r¢l dg. |- hastanén toplamda d°r
fenilalanink r i hedef aral ekta bul unmamasé, t aki
ol masé nedeniyle gebeli]i sonl ander el deé.
( %26) hastada gebelik sérasénda] &MiHdei beb
veya postpartum d°nemde klinik ki kOyetl e
nedeniyle yatéreéelarak izl endi.

SonuRriekonsepsiyonel d°nemde bakl at &l an
sonu-|larén iyilexktirilmesinde kritik rol
Anahtar Kelimeler: Gebel i k y°netimi, Kal é&tsal metab

Mat er nal hast al ék

0206 T, m h askd kalréad é ¢




SS/5
Sistinozisde Nadir Bir Tutulum: OGTT ile Endokrin Pankreas Etkilenimi

Kr eaplant, EzgiB u r g, Burcu K° k £Ksiia Kara®, NazmiyeT ¢ z el G¢n
Elif Ar s | a‘Fatina ReryaBulut? Bahriye At nféEdaMe ngen U4 ak't
Neslihan¥ n e n | i “4DemizgKaont

1Seyhan Devlet Hastanesi

Adana kehir Hastanesi

Mersin kehir Hastanesi

“Cukurova !niversitesi

Gi rSisttnozisCTNSgeni ndeki biallelik patojeni
proteininin defektif ¢reti mi sonucu t¢
karakterize otozomal resesif ge-|KIiI
fankoni sendromu olup ayreéca g°z, tir
si st emi et kil eni mi de izl enir. H|p0g0|
tutulumlarén yané séra hem bul lgemlda kligik
bul gul aré ajeéerl aktérabil ecek pankreas

Y°nt@&imstinozis tanéséyla takip edil en
endokrin fonksiyonunu dejerlendir mek ¢

BulgularHa st al ar én 1206si kéez, 1306¢ er kek,
%3606seénda anormal sonu-I|landée. OGTTOb6de
yedi ol gunun bexkxinde Kkronik b°brek he
amakt aydé. Ol gul arén tamaménda bg¢y¢é me
hor mon tedavi si uygul anméxkt ée. OGTTONI
ol-gud”k amd/4dDL ar al eéj énda ol duj uée iali
rdan i ki si ayné zamanda bozul mucxk
z toleransé saptanan d°rt ol guda
daki i ki ol gunun be¢y ¢ me g e riri diguda
yabet sénéerénén ¢zerinde (%5, 8)
mamézdaki ol gul arén 46¢ne renal t

A TS 09

i's hastalarénda r enal -pdlidipbi gel
asidoz ayné zamanda tip 1
yer al maktadeéer . Bu nedenltelym
OGTT ile dejerlendiril mesi
ecek ol an ol di yabet/ d
Ayr éeca, ol da uKb Al
pankreas tut -éséndan
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SS/76
Eri kkin Yakta Kal ét sal Met abol i k Has
Demografi k ¥zellikleri
Tanédan Tedaviye Tek Merkez

Busenur ERD&N®¥e ATASOY K, TRK, Gonca KI
Eskikehir Osmangazi i niversitesi Tép
Dal &, ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Bi

®
A
Py
A
~

met abol ik hastal ékl ar , enzir
ol arak geliken geni K
ar é yakl ak ék krabd e¥likberinin
eniyle bu hastal ekl ar
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i nde hasta day
en mitokondriyal

ul gul ar -ojunlukl a
aktader . Bu hast al
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r séklekla n°rolojik (inme, k o
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il k bakékta daha vy atyagnééen yga°krég |
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ci kme geri d°n¢kegmse¢gz organ h
cphenin ardendan; tandem MS ar
uk kan ©°r nej i ergle genetiki ahadizteiin kdordige
€ °nemlidir.

KMH ol gul arénén °nemli bir kés
y°ntemlerl e tedavi edil ebil
i n azaltél mase a- ndan ak 1t i
renéen Kkl inik i i myasal
el i k klini al éjen ¢
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MATERYAL METOD
Bu -al ékmada, E
Pol i klinijiodnde
retrospektif I
Hastalar én kIl
takip s¢re-1 e
BULGULAR
Toplam 47 hastanén 266sé kadéen ( %55, 3
r74) yél, bakvuri®8yawe&lgrtsampdoaen D2 Ki(
I
e

r Osmangazi ''n
n ve 18 yak ve
jerl endiril di

emografi k ©°zelli
dosyal arée ¢zerir
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e

D N XN
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S h
d i I e
ol ar ak e
inik ve d
r hast

a a

65) ve tané yaké ortancaséal3,ex ik
i r. Hastalaréen ortalama takip
€ Gaucher hastaleje olup
3) ve glikojen depo hast
4, 3) karnitin pal mi tPekip€

%3

al é
(NRG),:




homosi sting¢gr.i ve serebrotendin®z ksant
biyotinidaz e k sKiokAl i d e hi dmuwlgteinpalz ae-kisli k
mukopolisakkaridoz tip VI ve mitokondr
Hastal ar én %34(“)(, (n=16) aile taramaseé
semptomati k, %4306¢ (n: 7) ise asemptor
KIinik bul gul ar hastal ékl ar a g°re d e
hepatosplenomegal i/ splenekt omi °yke¢se
yetmezlifji, akroparestezi ve sol v elant
hastalarda i se proksi mal kas g¢-se¢ezl ¢
Ki kayetleriydi. Hastalar tané al madan
pol i kliniklerine bakvur muktu.
Tané s¢recinde farklée biyoki myasal t e
Fabry hastal éjénd&b8ndigmeghatizi MPBet
idrar GAG elektroforezi, al kapt anrkglastanol
d¢zeyi , homosi sting¢gri i -in serum homo
MADD i -in tandem MS ve idrar organik &
Hastal arén %57, 406¢nde (n=27) tané enz
bi yoki myasal bul gul ar geneti k anali z
tedavi baklandé ve bunl aréen %660sé@aran
CTX i-in kenodeoksikoli k asit, mi t ok
koenzim Q10, homosi stingr.i I -1 n betair
Alté hastaya ise hastal éklaréna °zg¢
Hastalarén °zellikleri tablo 16de °zet
Tablol:Er i kkin d°nemde kal ét sal met abol ik
(n=47)
O| Yak) Hast g KI n Ta | Tanég Gen| Tedayv
I C nl k Adg Fenot| né | Y°ntgq ot
g y e ke | m
u k|
N
0
1,64, | Fabry T nn K Enz 1 GLA| ERT
K tmn KZ, -I| hom
kaybe Gb39¢ | ozi
skem ot
SVH
21 54, Fabry T nn Kl Enz 1 GLA| ERT
Kk tm/n kKZ, -| hom
kaybé Gb3y | ozl
prote ot
3| 48, | Fabry Akrop| Tar Genet GLA| ERT
stez am| , En| Het
Anj vyl a Z, -|roz
at om, Gb3y | ot
Prote
4| 26, Fabry Asemp| Tar Genet GLA| Tedayv A
mat k| am]| , En| Het
a Z, -|lroz
Gb3Vy | ot




5| 52 Fab rop| Tar Genet GLA| ERT
stez am| , Het
a Enz 1 roz
Z, -] ot
Gb3V
6| 50 Fab Asemp| Tar Genet GLA| Tedayv A
mat k| am het
a 0zl
ot
7| 35 Fab Akrop| Tar Genet GLA| ERT
S z am| , hom
a Enz 1 ozl
ot
8| 31 Fab rop| Tar Genet GLA| ERT
stez am| , En| hem
a Z z1 g
9] 63 Fab H per| KI Genet GLA| ERT
yon n k hem
zi g
1| 74 Fab B°bre| KI Enz 1 GLA| ERT
0 Yet me| n K Z, hem
zi g
1| 46 Fab Be°bre| KI Enz 1 GLA| ERT
1 Yetme]n K Z, -I| hem
Gb3y¢ | zi g
1| 33 Fab Asemp| Tar Genet GLA| Tedayv A
2 ma t k| am het
a ozl
ot
1| 45 Fab Asemp| Tar Genet GLA| Tedayv A
3 ma t k| am het
a ozl
ot
1| 43 Gau Hepat | KI Enz 1 GLA| ERT
4 r enome| n K hom
0zl
ot
140 Gau Hepat | KI Enz 1 GLA| ERT
5 r enome| n K hom
, 0zl
Tr omb ot
open
1| 35 Gau D zar | KI Enz 1 GLA| ERT
6 r At aks| n K hom
yer ey 0zi
Tr omb ot
open
1] 32 Gau Hepat| KI Enz 1 GBA| ERT
7 r gal ,lonk hom




ot
1| 37 Ga Hepat| Tar Genet GBA| ERT
8 r enome| am hom
, a ozl
Tr omb ot
open
1] 55 Ga Hepat| KI Enz 1 GBA| ERT
9 r enome| n K hom
, 0zl
Tr omb ot
open
2| 37 Ga Abdom| KI Enz 1 GBA| ERT
0 r a l n k hom
d st a ozl
n, ot
spl en
m
2| 73 Ga Hepat | KI Enz 1 GBA| ERT
1 r enome| n K hom
, ozl
b s t ot
2| 43 Ga Hepat| KI Enz 1 GBA| ERT
2 r enome| n K hom
0zl
ot
21 38 Ga Femur | KI Enz 1 GBA| ERT
3 r bake n K het
nekr o 0zl
spl en ot
m
2| 35 Ga Hepat | KI Enz 1 GBA| ERT
4 r enome| n K het
, ozl
Tr omb ot
open
2| 70 Ga Hepat| KI - GBA| ERT
5 r enome| n K hom
, 0zl
b s t ot
2|1 39 Ga Hepat| KI Enz 1 GBA| ERT
6 r enome| n K hom
, 0zl
t romb ot
open
2| 55 Ga Hepat | KI Enz 1 GBA| ERT
7 r enome| n K hom
, 0zl
b s t ot




21 39 Gauchlt Kar én| Kl Enz 1 GBA| ERT
8 r ajres| n K hom
t romb ozl
open ot
2|1 30 CPT My opa| KI Genet CPT| Koenz m
9 eks | n k, 2 R bofl av
Kreat Het| oks koba
k najroz
ot
3| 31 CPT My opa| KI Genet CPT| Koenz m
0 eks tF Rabdo| n Kk, 2 R bofl ay
y ol z Kreat Hom
k naiozi
ot
3] 23 B yot C |t Tar Genei BTD| B ot n
1 daz Kurul | am]|, hom
Eks | a b yotf ozl
daz ot
akt
S
Nor mi
3| 25 Homod Asemp| Tar Genet CBS| D v tam
2 st ng¢ mat k| am hom
a 0zi
ot
3| 58 Homog G°r me| KI Genet CBS| Beta n,
3 st n¢bulan| n k., hom| f ol k
é, I Kan ozi| met vyon
d sl o Homo g ot d yet
onu ste 1
kobal
m n .
3| 42 GDH My opa| KI Genet GAA| ERT
4 T p | n K, En| het
Z, 0zf
Kreat ot
K nai
3| 36 GDH Abdom| KI Genet AGL| ¢ ] n
5 T p | al n k, hom  n kKast as
d sta Kreat ozl
n, K nai ot
hepat
gal
3159 GDH M yop| KI Genet PYG d f ye
6 T p b°bre| n Kk, M At hk ns
yet me Kreat het
k naiozi
ot
3| 63 GDH M yop| Tar Genetl PYG| Mod f vye




7 T p am| , M At hk ns
a Kreat hom
k nai ozl
ot
3|1 67, | GDH M yop| KI Genet PYG| Mod f ye
8 T p n k, M At hk ns
Kreat hom
k naiozi
ot
3| 37, GDH Asemp| Tar Genet PHK| ¢ ] 0
9 T p | mat k| am B n Kastas
a het
0zl
ot
41 42, | Al kayj Dej en| KI Genet HG V tam n
0 ner f ar| n Kk, ( D
orgatf hom
as tl ozi
de ot
Ho mo (¢
ent
as t
4|1 35, | MPS | Kaba Tar Genel ARS| ERT
1 Vi boy am| , en| B
kéesal | a Z, hom
pen-e GAG 0zf
kor ne el ekt ot
opas or ez
e
der mi
n S ¢
yy
41 39, | NPC N°r om| KI Genet NPC| Tedav a
2 r genn n k 1
yut ma Hom
ge-1 ¢ 0zl
hepat ot
gal
4| 45, | NPC Ep | e| KI Genet NPC| M gl ust a
3 yukar| n K 1
bakeéek Hom
par al ozl
hepat ot
enome
41 39, | CTX At aks| KI Genet CYP| Kenodeok
4 tendo| n Kk, 27A k as t
ksant kol e¢ hom
ol ¢ 0zi




ot
41 37, | CTX At aks| Tar Genet CYP| Kenodeok
5 tendo| am| , 27A k as t
ksant| a kol e¢g hom
ol ¢ ozl
ot
4| 45, MADD | Myopa| KI Genet ETF| R bofl ay
6 n k, OH karn t n
a- |k hom
t nl ozi
Orgatn ot
as t|l
4| 37, M tok Kat ar | KI Genet GFE| Koenz m
7 ndr Y K tm| n K R B kompl €
myopi kaybe hom
nerog 0zi
ms e | ot
ger |
E: erkek; -BGb3 ka@leombot yismosyl sphingosin
ERT: enzim repl esman tedavi si ; CPT
GAG: Gl i kozaminogli kanl ar . CTX: Serebr
hag al €] e, NPC: Ni eman P-Ko& Depi dMADONa
SONUC¢
Erikkin yakta tané alan kaleéetsal me t

bul gul ar nedeniyle séekl ékla farkle br
¢tal ekxkmamézda semptom bakl angeéceéeciilkemetye
ortaya koymaktader .

Bu nedenle erikkin hastal arda a-ékl a

hi pertrofik kardiyomiyopat. ve progre
met aboli k hastal éklar mutl aka akeél da t
Erken tané ve uygun tedavi il e bu hast
mul tidisipliner yaklakém tané ve teda\
Bu nedenl e eri kKkin hastal ar da da me t
°nl emenin en °nemld. ademeder .
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SS9
Mi tokondriyal Hastal ék Tanél é& Hastal a
er |

I
r

Hastal ék Tané Krit er i il e
SezenY é | 1dAé Bursunt
'Hacettepe ! niversitesi Khsan Dojramac
GiriK:
Mitokondriyal hastal ékl ar , mitokondriy
fenotipik ve genotipik a-édan heteroje
met aboli zmaséndaki mer kezi roll eri ned
organl aré etkiler ve genik bir klinik ye
g¢-lexktirmektedir.
Y°ntem
Bu -al ékmada, Hacettepe | niversitesi K
hastal ék tanésé ile izlenen hastalar én
bul gul aré retrospektif ol ar aékk dted neér |kerni
ol ase dejil, m¢ mk ¢ n, muht emel ve kesin
a-eéséndan analiz edil miktir.
Bulgular:
Toplam 144 hasta dejerlendirilmixktir
muht emel ve 56 hasta kesin vaka ol ar ak
mul tisistem tutulumu daha vy¢ksek iprenyutm:
gé¢-1 ¢7J ¢, hepatomegali ve optik n°ropat
| aktat, kreatin kinaz ve alanin d¢gzeyl
bul gul arénda kraniyal ma ny et idkanarnealtikten lzare
gangliyon tutulumlareé ve | aktat piki b
ol arak anlamlé fark bulunmuktur. Kesin
yapél mék dlenm,t igenditilikgk iusyiu mliut ebrud tu¢nrmu K




Mi tokondriyal
mul tidisipline
kull anél masé,
s¢re-lerine ©°n

hast
rya
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S31
Fenil ketong¢ride Ebeveynlerin Stres Yg¢l
¢ocukl arda Besin Neofobisi lzerin

Mer vel E¥gil em L naMerlazlunB,ahMgg e stt&irae? Yeé
'Kocaeli ! niversitesi Tép Fak¢ltesi ¢o
Ankara Medipol ! niversitesi Besl enme

ketong¢gri ( FK}) tedavisinde diyet
davranéeké ve yakam kalitesi 0
ner |l , yasak gi bi klked ri kne,l
diyet tedavisinin psikol
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i amacé bulunmaktadeér.
y am kalitesinin
e ir -al exma &Ellm
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| i niversitesi Tép Fakygl

| eawrmasya F&K, 6l ¢ -ocuju
atélan ebeveynl er er &cca -eh
¢ ¢Cocuklarda Besin Neofobi:
ml er i ni yanétl améxkl ardér .

>T QD 06 <Q0nnTE
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o X33
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¥1 - eji
Bulgular:
Ebeveynlerin yak ortalamasé 36,6 N 4,
%25, 20s i ve -ocuklarén %19, 106i fazl a
sonucunun °| -ejJin orijinal yaped &rké kdu
0,92 ol duj u, FK} 01l ¢ -ocukl ar vV e e plee
d a v K aar & fetlendirmesinde gerli ve gyvenilir bir °l-ek oldj u bulunmutur.
Ebeveynl erin ortal ama ASD¥ pkutainré. 6B5e, s2

¥l -eji sonu-laré 25,21 N 5,64 puan il
ol duj u; Ebeveyn Stres ¥I|-ejJi puanénén
orta d¢zeyde ol duju tesptiopleadm |pmiakntliarr.
¥l -eji ve FK; 06l ¢ ¢ocukl arda Besin Neof
bir i1 1 kKkKI mevcuttur (p<0,01).

Sonu-:

tal eékxkmada ASD¥ FK] 6de ge-er |l ve g¢ve
yalnézca diyet dejil, ailenin yakam b
sajl ékl & aile davranéxklarénén g¢btéhdh
kritik rol oynamaktadeéer. Bu nedenl e FI
destek ve s¢grdereéelebilir bakém eri Ki mi
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S82
Homozigot Ailesel Hiperkolesterolemide Lipid Aferezi ve Farmakolojik Tedavilerin
Kl'ini k Sonu-1aré

Ezgi BurMer-ve Y§il Baw cide IKN&kzenciiye T4 z el
Derya Bulut?
IAdana kehir Ejitim ve Araktérma Hast a

tukurova !niversitesi, ¢ocuk Metaboli
Gi rHkmozi got ail esel hi perkol esterol en
yojunl ukl u | i pop¢erKot edi¢gnz ekyd leersit eirloel k(alLrDa
met abol i zma hast al €] edLe,rAPOB HXLSIK® ad [EDkRARL
genl erindeki mut asyonl ar dan kaynakl an
bul unmaséna rajmen bir-oK HgRrRyYyh st ale
Bu -al éeéxkmada merkezimizde izl enen homkc
° zleilkl er i, uygul anan tedaviler ve |ipi

Y°nt eéml ek maywad,252 Y23 | aré arasénda merKk

hi perkolesterolemi tanélé 10 hasta dat
i ncelenerek tané yakeée, takip sg¢-rleasrig, L
tedaviler, tedavi sonrasé LDL kol ester

Bulgularr Hast al ar én ortalama tanée yaké 7,3
LDLR geninde, 4 hastadaDLRAP1 geninde homozigot patojenik varyant,1 hastada
LDLRile PCSK9genl|l eri nde heterozigot pat oj en
bakl angeé- LDL kol esterol d¢zeyl 532 m
saptande. T¢m hastal ar statin ve &eze
mutasyonu@n hastal arda (n=5) bakl| an g adaferezL
uygul anan hastalarda (n=4) il k LDL dg¢
sonrasé °|l -¢len ortalama LDL d¢gzeyl erii
| ama LDL d¢zeyl er iLDLRAPAmutagydnd dlan bdstalar
) bakl angeé- LDL d¢zeyi ortal ama 4
|l ama LDL d¢zeylerinin 186 mg/ dLOyEe
I demi de,
érl é& ol

-oomozi got ail evi hi perlip
pit aferezinin etkinlif5ji S
LDLRAPL mut asyonu ol an hastal ar
edil ebil mektedir. ¢al ek mameéez,
°nemini, genotipin tedavi yaneéet é

én
da
H
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SP4
Eskikehir ve ¢evresinde Biyotinidaz E
Tek Merkez Deneyimi

Merve ATASOY RBuSBKur, ERDKANM KOCRGKcLa KI L
YILDIRIM 1

'Eskikehir Osmangazi i niversitesi Tép Fa
2Eskikehir Osmangazi yniversitesi Teéep Fa
Girik veBi Amai n, yaj asi di sentezi, d
glukoneogenez gibi temel met aboli k sg¢re
bir kofakt°rd¢r. Diyetle al énan biyotdjik
olarak aktif hale gelebil mesi i -in biyc
gereklidir.

Bi yotini daz BEDg®ink Inidjeik i ( Bra)t ,asyonl ara baj
kal etélan bir dojumsal met aboli k hastal

i nsidansé d¢gny dé@.e@®0 i aardas enditdd . WiOIOd i r i |
yanay ¢ r ¢t ¢l en yenidojan tarama progr ameé

saptanmaktadeéer . Gé¢nemeze kadar 29006dan
genotipf enot i p 11 i kKkisi tam olarak ortaya |
KIl'ini k spektrum ol duk-a geni k 780) vepam (<ohO;
eksi kl ik ol ar ak séenéfl andeéer él maktader.
verebil mekle birlikte, erken d°nemdelarl
al opesi, i kKitme kaybé ve optik atrofi ¢
Tedavi edi |l medi i durumlarda ise | aktik
ajeér metaboli k kompli kasyonl ara yol a-a
Biyotinidaz eksiklijJi tedavisinde teméad
mg/ g¢n doz araleje ©°nerilmektedir. Er |
°nl enmesi hedefl enmekl e birliktag melmaiz & i
opti k atrofi ve n°rogelikimsel sekeller
Bu -al ekxmada, mer kezi mizde BE taneéseéeyl
dejerlendiril mesi ve elde edilen bul gul
Y°nt 8m: - al ékmaya, Eski kehir Osmangazi |
Met abolizma Poliklinijidédnde yenidojan
bulgulara dayanarak ya &fDgeneti k anali zinde patoje
tanésé konulan 161 hasta dahil edi | mi K
biyotinidaz enzim aktiviteler:i ve geno
czeriaejdeml endi ri |l mi ktir.

¢al ékma i -in Eskikehir Osmangazi pnive
al enméexteéer.

Kstatisti ksel analizler uygun yazéel ém

dejikkenler ortalama N st aimaksimum) ofa@k kagon
deji kkenler ise sayé ve y¢zde (%) ol ar a




Bulgular: ¢ al é k may a 161 hastaneé
ortanci2s8 o6/ ¢e( 0 alaren b¢gyek -
programé kapsame endirilerek tan
Bakvuru anénda 1 a (%6, 2) der mat
gel i kim gerilif]i ( NMGG) saptandéeé. KKki k
yapélan aile taramaseénda d°rti neb@amayneinm
p.Asp444Hismut asyonu bulunduju g°r ¢l dg. Bu ¢
kKl inik bulgu geliktirmediji g°zlendi

Kzl emde t¢m hastalara yélleéek g°z ve iKiI
hastada uyumsuzl uk nedeniyl e bu dej er
Homozigotp.Arng?Hismutasyonu ol an 1 ki hastada (
(homozigop.Argl57HI§ sens°r i n°ral i pAspddieligplGnisS6AEg) da
tekrarl ayan otitis media sebebi il e 11°e
Hastal arén 1266sénda (%78, 2) késmi eksi
analizl erde en seék p.ASp4ddind8,7)p ArglpHis(%248)ve
p.Cys33Phefs*3@ %9, 3) idi . Kés mi eksi klik grub
birlekxik heterozigot), tam eksi klik gr

heterozigot) belirlendi.
En s ék mAspdddlighooomozi got mutasyonu ol up, |
ve t¢m hasta grubunun %4606sénda s ppspdddaHd

mutasyonu i zI|l enmedi pArgkHigp.Agpd4diisikil réelke kai kg
mut asyonu, 22 hastada (%13, 6) k & s mi e k
bulundu.

T¢ém hastalarén biyotinidaz enzim aktivi
olan homozigop.Asp444Hisv ar yant éna sahip 53 hastad:
U/ L ol ar ak pAspdddHhismakyant eéné tek allelde
hastada ise ortalama aktivite d¢gzeyi 2

anlaml é& fark izlenmemiktir (p=0, 2BAQ9157HIF
mutasyonu olan sekiz hasta ile homoziga€ys33Pefs*36mut asyonuna s
ortalama biyotinidaz aktivitesi 0,83 U/
Homozigot p.Argl57His ve homozigot p.Cys33Phefs*36 mut asyonl a

dejerl endiril difji ndepAspdadHispamué teknallellgeAspddblis
takéyan gruplara g°re anlamlé derecede
(séeraséyla p<0,001 ve p=0,005).

Tém hastalara biyotin tedavi si bakl andée
doz wuygul ande Kzl emde tam eksiklik gru
doz artéréemé yapeéel deé. Bu h as tnatit benzdraelezyoriai
K hastada ise serum | aktat y¢ksekl ifjJi

homozigot p.Argl57His (n=2), homozigot p.Cys33Phefs*36 (n=1) ve
p.Argl57Higp.Asp444Hif n=1) ol duju belirl endi

TartéBmgotinidaz eksi kIl ifji biyotinin

kull anél maséné engelleyen ve multipl k
doj ums al metaboli k hastal ekteéer Yeni daoj
semptom geli kmeden tané almakta ve erk
°l -¢de °nlenebil mektedir. ¢al eékxkmamézda
kapsaménda tané al méecx olmaséukeabdugg,klp
izl endi . Bu geni kK hasta serisi, E6de

ayarak semptom geIiKimlnl be

ol anak sajl
Buna karkén, tarama programé °ncesinde




n°roloji k komplikasyonlarén daha sék g
koymaktadeéer ¥ p.Ardglb7Higvé peCysB3Phets*B8hgtoa sy on |l ar
fenotiple i1 i1kkil:@ ol duju g°zlenmi«k ol
eksi kli k ve ciddi Kl inik bulgularla il:@
Tedavi alténda dahi opti k atrofi ve i
bilinmekte olup, -aléxkmamézda da séneéer |l
Bu dur um, er ken tané ve uygun éje@mvit:
°nl enemeyebil ecejini g°stermektedir.
Genotip daj el emé | pAspdddéiarduit]aisnydoen,u nhuonm oezni
vV e °czellikle k s mi eksi kIl ik I p.Aegl57His ivex
p.Cys33Phefs*36v ar yant | ar é takip etmi Ktir. (O
l'iterat¢rde bildirilenl ere benze rpispdddHis
mut asyonuna sahip ebeveynl erin asempt
penetranséné desteklemekte ve bu grupta
gerektijini d¢ Kéndzgdrameka gtdaman | ¢ . 1h9a0sG >a
°czellikle Terk pop¢l asyonunda séekl ekl ¢
bilinmektedir Kl'inik dejikkenlik ve e
mol ek¢l er genede «kt amlknlad med e r® namléiydi r .
Sonu- ol ar ak, bu geni kK hasta serisi; Yye
erken tané ve semptomlareéen ©°nl en mereli nsk
dejerl endir meaAspdddHsmPLtzaesiyiarkdnreun Kkl i ni kK
ge-iril mesi gerektijini ortaya koymakt
y°netimde giderek daha fazla °nem kazan
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SP7
Ak-aaja- kurubu Kdrar Hastal éejéenda N°
Devam Eden Bir Kohor't ¢cal ekmas:

Ayke kenolzZz&lristak ¢ajkleav vEarlde¥iz t Tujkb A l°pat
¢i Jdem Efi rHaBrrein €arEl¥zde ¥ Z2- eK é& «kmdiilek § &
'ndl G¢l  Yal -‘eYavuztAyHamha KGOk nur 5 Havléil Inoafzl uY
Hacettepe !niversitesi Tép Fak¢ltesi,
Hacettepe !niversitesi Tép Fak¢ltesi,
*‘Hacettepe ! niversitesi Tép Fak¢ltesi,
Dal &, Ankar a

‘Hacettepe ! niversitesi Teéep Fakg¢ltesi,
‘Hacettepe !niversitesi Tép Fak¢ltesi,

Girik:

Ak-aaja- Kurubu idrar hastaleje (MSUD)
zincketoadit dehidrogenaz kompleksinir
hastal ekt eér . Ak ut met abol i k de kopknhpsarniys
tanémlanméek ol makla birlikte, hastal é]j
yeterince aydénl atél amaméxkteéer .

Y°ntem

Bu -al ékmada, i-¢é¢nce¢g basamak bir met a
tanél & hastalarda kesitsel bir dejerl
biliksel dejerl endirme ve yapél andeékrsé
dejerl endirme -ocuk hastal ar d@° 2Meecrh s G
Formu (WISCR) , erikkin hastalarda ise Wec|
kull anél arak yapél méxter. Psi kidyemty a ke
°l - ekl er il e yapeéel mexktér . Ayréca yak:
eksi kIl i7Ji hi peraktivite bozukluju bel
©zet, yaklakék 40 hastayégiudarmaei spina
Bulgular

Toplam 14 hasta dejerillgndi yialkkmiak tail €] éh
36 yak araléjénda erikkindir. N°rol oj i
piramidal sistem bulgulare drfFeé)I|lvwedn?
zeka d¢zeyi (n=2), hafif (n=5), orta
Psi kiyatrik dejerlendirmede -ocuk has
saptaneér ken, 1 hasalada WHPekilpt iyladmegtTa
16inde (n=1) psi kiyatrik bulgu saptan
hastada (n=7) olase veya exi k alteée p
birden fazla psikiyatrik konob i di t e izl enmi ktir, bu dt
geni kK bir ne°ropsikiyatrik ye¢ke¢e dekendy




Sonu -

Bu ar a bul gul ar , MSUD hastal arénda
komorbiditelerin sék g°re¢gldejeéeneg gost
yé¢ksek psikiyatrik tané seéekléejée ve e
fenoi pi nin yeterince tanénmaméxk bir bil
uzun d°nem izl emde sistemati k n°ropsi
°nem takémaktadér
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¥ZET:
PHEXmut asyonl aré, osteositler tarafénda
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FEBF23)( hidrolitik  inaktivasyonunu bozabilir. FGF23, fosfat geri emil
el arenén ekspresyonthnudrvoek sprva ks
ilaz aktivitesini down rF&E23 $emim
rasyonundaki artéx, fosfateéen t
yonuna, serum fosf at k o ns an tizmia
sine yol a-ar . Bur osumab, h iPPBEX"
mut asyonl ara bajlée ortaya - ék:¢
an bir ila-ter.

——— = = o
O S X T oKX
S Qo3 T o XxXm
D DW!W 0o

ékmamézda XLH tanéel é& burosumab tedeze
oratuvar bul gul aréeyla retrospektif
vuru yaB& 3ad8)4dobhyp(ldim hadbbakbhat dac
osumab tedavisine ba#lbamy)yanredanvt ¢
ay arasénda dejikmekte i di .-28mb/d dlarak
tanméckt ér . Hast al ar édeki konvansiysnelmaab fostc
avisine uyumda g¢-1 ¢k -ektikleri g
kutan yol kull anél mékter. Kki hast
tokole uygun kadeaneil i s anrrtaxée yfagpsfl ar
dl saptandée.

avi s¢resince yaka gre al kal en 1
ensizIliklerde belirgin iyil ekme k ¢
¢l memi k olup enjeksiyon yeri Vve)ysuanak
avi si ; ekl em grafi bul gul ar
|l ayarak | ineer uzamaya katk

éneée iyi
€ sajlar

PHEXmut asyonl arénén neden ol duju hi|
Pl bir tedavi y°ntemi ol arak kull




Tabl o 1: Hastal arén demografik, antrog
BAKV
VAKA TEDAV URU
K TEDAV| BOY
BAkVU BAKLA|l G!NC K PERS| FKN
GENOT CKNSK| RU NGI ¢ EL S| RES| ANTK AL
KP ET YAKI YAKI YAKI K L K BOY
1 PHE X
c.824
T>C ERKEK| 26 AY 86 AY| 112 Al 26 AY| 3p 3p
2 PHE X
c.824
T>C ERKEK| 14 AY 66 AY| 93 Al 27 AY| 10p 27p
3 PHE X
c. 141}
418 d¢ Kl Z 21 AY| 32 AY| 51 AY| 19 AY| 19p 36p
4 PHE X
c. 1609
C>T ( KI Z 19 AY| 54 AY| 76 AY| 22 AY| 39p 83p
5 PHE X
c. 436
5G>A KI Z 37 AY| 73 AY| 74 AY| 1 AY 15p 15p
Tablo 2: Hastalarén tedavi ©°ncesi ve ¢
TEDA
TEDAV V K TED TED
VAK K TEDAVH} TEDAVK TEDAVHK SONR AV K AV K
A ¥NCES| SONRA TEDAVK SONRAS| ¥NCESH ASI ¥NC SON
K S ¥NCESK ALP PTH PTH ESK RASI
(mg/dl P (.mg ALP ( (u/ L) (pg/ mll (pg/n TPR TPR
1 2,8 - 571 (- 361( - 141 - (] 84 «
7) 3 6,3| 345) 335) 54) 74) 83% | 91%
2 3,4{3] 526 (] 289 (] 89 (] 38 ¢«
2, 77)]| 5,5) 345) 335) 54) 74) 86% | 95%
3 2,8-(] 3,8{3] 1456 -(| 513(-14] 155 -(|] 40 (]
6, 2) 5,5) 427) 335) 88) 74) 78% | 93%
4 2,3 -( 430 -(] 156 -(] 36 -(
2, 77)]| 5,5) 565 (4%B) 335) 54) 74) 72% | 86%
5 2,4-(] 3,6 -(|] 588 (] 410 (] 195¢(- 37(-17
6,2) 5,5) 427) 335) 74) 74) 82% | 82%
P: fosfor, ALP:alkalen fosfataz, PTH: pe¢
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Prolidaz Eksi klijJi; On Ol gul uk Ser.
K¢bra ¢ilesiz T, ¢ijdem Seher Kasapkar
Mehmet S¢han Ayhanj, Sevcan Bakkal o] |
Ko- ak , Me h me t Al i Erge¢n , Fati h S¢he
T Gazi 'niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢oclt
] Gazi i niversitesi Tép Fak¢l tesi, Derr
] Gazi 'niversitesi Tép Fak¢l tesi, Pl ac
Ankar a, Terkiye
Gazi 'niversitesi Tép Fakg¢gltesi, ¢ocl
Gazi i niversitesi Teép Fak¢gl tesi, ¢oculk
Gazi 'niversitesi Tép Fakg¢gltesi, ¢ocl
Gazi i niversitesi Tép Fak¢l tesi, Teéebt
Girik vEBr Almadaz EPREPDkén ] mut(@EYyonl ar éns
kutan°z ¢lserler, di smorfik y¢z gooréeng
resesif metaboli k hastal éekteéer. Geni K Kk
merkezimizde izleneh O ol gunun mul ti si stemi k tutu
ve fenotipik heterojenitesinin sunul ma
Ger e - ve Ga2ntémi versitesi ¢ocuk Metab
analizle tanéseéedikepéehl akmmsendygadépreend
dahi l edi | di . Hastal arén demografi k wver
laboratuvar parametreleri retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Ol gul arén %906énda il k bakvuru se
epistaksis sonrasé saptanan transamin
diren-11 Sl serler ( %70) , ci |t Kur ul u)jve
ps°riazis (%10) Keklinde genik bir spe
bul gul ar e, dent al anomal il er ve rekg¢rr
saptandé. Kl'ini k spektr umd a gositik regfohistigositezi
(HLH) benzeri tablo (%10), splenomegali (%40), kronik artrit (%10), hepatosteatoz (%
transaminaz y¢kseklIl ifJi (%20) gzl endi
(%6 0) , yat ék ger ekt ieroenne ker nofze k(s%2y0o)n | vaer
gi bi yakamé tehdit eden komplikasyonl a

bazal metabolik tetkiklerde patolojik sapma izlenmedi.

SonWwE; yalnézca kutan©°z bulgularl a seéi
oftal moloji k sistemleri I -eren mul ti si
nor mal ol abil di 7] bu heterojen bugbldr ove
mul tisistemik bulgularén exlik et mesi
destekl enmesi ©°nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Pr ol i d a zPERBgseinkil,i JOe,r i 'l serl er

Hematolojik Tutulum, Hepatosteatoz.
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Konjenital Glikozilasyon Bozukl ukl uj

Mer al BahaGakgeeikar Bmaglé&Di Mg ¢ e'rMetven a r
Atasoy Kutri4, ¥zge Kamer 3Ka®jau ah arS=Riddrine, bafiye

Emel ¢ak@ornca Keé ePelYienh d He RretankK é ¢ | em [
Kocael i i niversitesi Tép Fak¢l tesi, ¢
Kstanbul Prof. Dr. Cemil Tak-éojlu ke
Dal é

’Dokuz Eyl ¢l !'niversitesi Téep Fak¢ltes
“‘Eski kehir Osmangazi i niversitesi Tép
Dal é

Bursa Y ksek Khtisas Ejitim ve Arakté

GKRKK: Konjenital gli kozil asyon bozukl
sentez ve bajlanmaseéndaki kusurl ardan
hastal ék grubudur . Mul ti sistemiKk k | kier
ot ozomal resesif kal etém g°sterir T a
°neml i bir tarama y°ntemi ol up, kesin
tané ve multidisipliner yakl akéagrk hadt 8
Y¥NTEM: -22@860yél |l arée arasénda 5 mer kez
| aboratuvar ve molek¢l er analiz verile

olarak incelendi.
BULGULAR: K ma

¢cal e y 5 merkezden 24 CD
%62, 50Ii erkekti . S
il y
1

a

empt oml arén bakl ama
k¢se¢e ol an ol gu sgayrée
DPM1, 1 NGLY1, 1 MPAK1, 1 ATP6VOAZ
2 PMM2, 2 SLC35A2, 1 SLC39A8 genit

Akraba evl i o

DPAGT1, 3 PGM1, 2 MPI, 1 COGS,

TMEM199, 1 ALG1, 2 ALG3, 1 ALG 6,

mut asyon saptande.

Mul tisistem tutulumu ol an hastal arda e
bul

gi bi n°rol ojik ul gul ardé. 2 hastada
hastada nakil I htiyaceée ol muKk ambigus Banitalya
peri anal mal f or masyonl ar , psi kiyatrik
ve nefrolojik bulgular exlik ediyordu
hastalarda serebral, serebellar atrofi, hipomiyelinizasyonk i st i k geni |
kall ozumda atrofi 'zl endi . Hastal ar da
uygulandé, belirgin yanet | enamadeé
SONUZC¢: CDGOl er multisist tutul um
b u

[
hastal ék grubudur ve
da i1l k semptom yaké il e
l'iterate¢grl e uyumludur .

k
um tanéda ¢
née yak éduam
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SSi41
NGLY1 eksiklijinde klinik ve gene-

Emel Yeél nadSz bGd melkK éAya-vau ZAy & snj apHakb Euna-Akar 3,
Ksmail Hak*%kéNakbeggaEmekenohks@EMmi rAl i ye 8
Hati ce8 GEaék R KWusdtagkf aHKsd%€ -¥baahi nDiTlak
Ter kdbAidursunt, Burcu ¥Z2t ¢r k Hi kKmi
1. Marmara | niversitesi Tép Fak¢l tesi,
Kstanbul

2. Mersin kehir Hastanesi, ¢ocuk Metab
3. Ankara Etlik kehir Hastanesi, ¢ocuk
4. Mar mara | niversitesi Tép Fak¢ltesi,
5. Kst anbul Prof. Dr Cemil Takcéojlu
Bilim Dal é, Kstanbul

6. Mar mara | niversitesi Tép Fakg¢l tesi,
7. SB}, KTF Dr. Beh-et Uz ¢ocuk Hastal é
Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hast al
8 Erciyes | niversitesi Teéep Fak¢l tesi,
Kayseri

9. Bakakkehir ¢am ve Sakura kehir Hast
Dal e, Kstanbul

10., mraniye EjJjitim ve Araktérma Hast an
Dal e, Kstanbul

l1lHacettepe |, niversitesi Teéep Fak¢l tes
Ankara

Gi rN&LY1l eksi klifji mul tisistem tutul um

Kkl inik bulgularée gelikme ger Hdlighkr i rha,p

ve transaminaz y¢kseklIl ijJi ol ahepastal &

skolyoz, yapésal kal p anomalileri, kon

NGLY1 proteini, endoplazmik retikulum

N-gli kanazdér ve yanl ék katlanméxk gl i k¢

NGLY1 eksi klijinde degli kozil asyon vaea

asetil glaslp@az ami-As )Gl wiNrAicki r. Kdrarda v
biyobelirte- olarak kullanél abil mekted
Bi z b u -al ékmamezda, hastal ar én K1 i
dejerl endirerek hastaleéeja y°nelik fark
bil gileri genikletmeyi ama-1adék.

Y°nt eémk mer kezl i, retrospektif bu -al é

bi yoki myasal ve molek¢ler verilerdi has




Bul guwladréeé.k maya 11 ail eden toplam 15 has

6 yelilglegedy idi. Hastal arén tamaménda
EEG bozukluju (120/15), n°bet (S/are)k,etp
(8/15), azal mék derin tendon refl eksi

(9/715), skolyoz (7/ 13)l,akirkintas el6 /nl°r)o p a

sék g°re¢len bulrgplaand&e Pe&xiitfsedi nm°mPpe
-ékteje g°zlendi. Transaminaz y¢ksekl i
tot al kol esterol (7/710) ve HDL (6/10)
karacimeyg¢lesek!| i i ge-iciydi. Kohortum
homozi got ol up bir hastada bil efke kothie

saptanmadeé.
SonuNGLY1 eksi klifjJi

hastal éktér . Bul gul aréméz, hastalej
e

, geni K ve heter oj

én
d¢zenl i v uzun d°neml i klinik izlem g
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Tirozi nemi Tip 1 Hastalarénda D¢kéek Fe
Met aboli k Kontrol ve Diyet Uyumu

EsmaUygur-Kst anbul -Cenrirveerppanee,siCerrahpacka

ve Metabolizma Bilim Dal é

SedanurAk - a Yesktialnbul -Cenrirveerppakee,siCerrahpe
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal é
SelinAkbul ut-Kéahkhe@bul -Cerirvehrpaee,siCerrahpi
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal é

Ha n &ghakishili -Kst anbul -Cerirverppaxeae,siCerr ahpa
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal é

Kaj &8al é kkgsathnanb ul -Cemalpvaeras i tCesir ahpaka TEé
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal é

Elif Kk | er -KSavyalnlbul -Cerrirveelrppaee,siCerrahpacka
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal é

Tu] Ae as -KLtlanbul -Cerirveerpa e, siCerr ahpack
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal é

Me hmet Cénsever-Kst anbul -Cerirvehrpakee,siSajl ék
Y¢ksek Okul u, Tébbi Hi zmetl|l er Ve Tekni
Progr ameé

TanyelZ ¢ bar KOS tl @inmnbiwle«Ceirreavipaka, Cerrahpa

Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal e
ErtuKeyk-&mt anbul -Gerirverppakee,siCerrahpack
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal e
Ayke CAkdeml u -Ketydbretkul -Cenrirveerppaea,siCer
Fak¢l tesi, ¢tocuk Beslenme ve Metabol i:
Girick

Tirozinemi Tip 1, tirozin (Tyr) yéekei
eksi kIl i7i sonucu geliken kal eéetsal bir
metabol it biri ki mne ve hepat oselTedaade
kull anél an nitisinon toksik met abol i
arteérabil mektedir. Bu nedenl e nitisin
dé¢zeylerinin gégvenl aral ekta)t wtywglurhas¢
Bu -al ekxmada, Phe i-erifji d¢e¢kKeéek sebze
met aboli k kontrol ve tedavi uyumu ¢zer
Y°ntem

Geneti k olarak tirozinemi Tip 1 taneése
graménda 75 mgbédan az Phe i-eren sebze
fazla Phe i-eren besinlerin bhesel pgrome iy
ge-iril miktir D¢zenldi kan kontrol ¢ vya
ol anl ar ve karacijer transplantasyonu
Tyr d¢zeyl er i I | esi t otkaalr e pée mé ei(MAKREMI
kaydedi |l mi ktir. Prot okol °ncesi 1 yel
karkeél akt ér él méxk; ayréca uyum 5 sorul
Bulgular

¢al ékmaya 9 hasta dahil edi | mi kK, hast
ortalamasé 14.88N5.3 yeéldeéer D°nem 1 \




55. 19N14.

séraseéeyl a 10 vV e

468. 07N98. bulunmuktur .

g/ kg/ g¢n er . Buna kar kél
1055. 44 Wy o] al protein

g/ kg/ g¢ne gor ¢l megktegr .
artecx ol d kar Kén pl az ma
saptanméktém. hdAntkaltar yeni si stemi
Sonu-

Phe i -erifji d¢kéek sebze ve meyvel
hastal ar énda Tyr déezeyl erini art
gesteril mi ktir.

A
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e
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SS148
Kl'ini k Pratikte Homosistein: Dej er i B
Kl'ini k Farkéndal ék Ger - ekl

S¢ me KORKMAZ -Mar mara | niversitesi, Pendi
¢tocuk Sajléeje ve Hastaleéeklaré Anabilir
Burcu¥ 2T RK HKWwaMKmara | niversitesi, Pend
¢ocuk Metabolizma Bilim Dalé, Kstanbul
Erhan} NERMar mara | niversitesi, Pendi k E]J
Bi yoki mya Anabilim Dal é&, Kstanbul

Gonc &HgKLAR -Mar mara | niversitesi, Pendik
Bi yoki mya Anabilim Dal é&, Kstanbul

SebileKILAVUZ -Mar marar $ ni @si , Pendi k Ejitim
Met abolizma Bilim Daleé, Kstanbul

Giri kK vHoOMomi-stei n, metiyonin metaboldi
Art mécxk d¢ezeyl eri (hi perhomosistei nemi
tromboemboli k olaylarla ilikkilendiri
hastaalagklci ddi y¢ksekli kler i se genet.i
tanénén prognozu dejiktirebildiiji b u
K1 iniKk farkéndal ek tanéda geci kmel er
homosi stein (tHcy) testi yeterince 1Is
met abolizma klinijine y°nlendirme yete
Bu -al ekxmada, t Hcy test i stem s ékl
y°n|end|rme/tetklajedravHanyeKlodrg al aeémnd
oranl aréné inceleyerek klinik farkénde

Gere- veOlyMat2020m3 1 Aral ék 2023 araseénd:
Ejitim ve Araktérma Hastanesi 6nde yapeée
testin istendiiji kI inikler, demogr af i
kayee di | mi ktir. Plazma tHcy d¢zeyi O50 O
detayl & incel enmiKk; onamé al eénan hastze
Bulgular: ¢ al ékma grubunun %680i -ocuk, %3 2

l arda 9,9 Omol /L, er
k cinsiyet ve kreati
1

t Hcy d¢zeyi -ocuk
d¢zeyi ; y ak, er ke
0,00

g°esrtmi ktir (p<O0, ) . HHcy preval ansé
Test istemlerinin %746¢, -o0ocuk K1 i ni kil
Pediatri) yapeéel méex,; eri kkin brank i st
kéyasla (N°roloji %5, 7, Kardiyol oj i %2
Plazma tHcy d¢zeyi O50 Omol /L ol an 4
%25, 806i ne metaboli k dejerl endirme yapeée
tanéséz 10 olgudan birine klasi k homo:¢

Sonu-¢alré&k mameéz, t Hcy testinin uygun ¢




bul amadej éné
Tedavi edil e
edi | memel i di
beni msenmesi

b
r

ve y¢iksek
il

dejerl erin

ir hastal ekl

KIinik
tané ve

far ké
y°net.i
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Mi tokondriyal Hastal ékl arda N°rog®°r¢r
Haném AghBkiéshEKEeKaijSary | d&knNarkaga n M¢, g e 2,
Tuj -e A aMehmbet ke%iﬂ'aﬁ:gelsel,ZgIElairlujoﬁllhALy
¢ijdem Akt ulfl Ledhagylwekral - énkaya
IKstanbul -Cerirvehrpakee,siCerrahpaka Teép Fe
Anabilim Dal é, ¢ocuk Metabolizma Hast e
Kstanbul -Cewirvehpakaeae,siCerrahpaka Tép Fe
Anabilim Dal é

3’Kstanbul -Cewirvehpaukaeae,siCerrahpaka Tép Fze

Laboratuvar e, Kstanbul
‘Kstanbul -Cerirvehpake,siCerrahpaka Tép Fze

GKRKk

Mi tokondrivyal hastal ékl ar , mt DNA vey
genl erdeki patojenik varyantl ardan ke
heterojen kal ét sal bir hastal ék grub
oksida i f fosforilasyon iklevinin bozul ms
reakti f oksijen te¢grl eri biri kimi, mitoa
kal si yum sinyal il eti mi y er al eniagkreksinimli
dokul arda doku spesifik iklev kaybéna
ve kalp yg¢ ksek ener ji bajéml él ekl ar é
araséendadeér. N°r ol oj i kazt uldiurl ubm Ikd K exn ikn
psi komotor geril eme, hi potoni ve i nme

2010) .

al maktadér (McFarland ve ark.
2 |l eme s

Beyin manyeti k rezonans g°r

kriti k bir ara- olarak °ne - &

T2 sinyal artécxke, | ©°koensef al ogpsattal éikl
g°zl eml enen nN°rog°°r¢nt ¢l eme bul gul ar
L°koensefal opati bakta n¢gkleer gen def
rapor edi | mekt e; derin ak maddmeé tpwetru
daj él emé geneti k etiyolojiye g°re far
far kl é geneti k al t grupl ar én °©zgy¢l

tanéemlayan -al ékmal ar seénér |n tkan ésaklt
tam ol arak kull anél maséné g¢-1lexktirmelk
Bu -al ekxmaneée amacée, geneti Kk ol ar ak

i n MRG bulgul aréne etiy

én
hastal arda bey
neyée destekl eyecek °zg¢n nf

etmek ve ta
MATERYAL VE METOT
Bu -al ekma, KsQernrbauhp dkna ,veCesrirteehspaka T
ve N°rol oji Anabilim Dall aré'nda y¢r gt
edilme kriterleri: mtDNA'da patojenik veya muhtemel patojenik varyart sam mé K
ol arak dojrul anmék mitokondriyal hast
mer kezimizde d¢gzenl i takip. Gor¢gnt ¢k
tanéseé t amaml anmameék hastal arul d éoknl aayné
ailelerden ve hastalardan yazélé bilgi
Demografi k dejikkenl er, semptom baxkl a!
il e genotinp veril eri t ebbi kayéetlard




incel emel eri, n°rometaboli k g°re¢nt el e
standardi ze bir kontr ol i stesi kul |
(subkortikal, derin, periventri k¢l auda),
put amen, tal amus, substantia nigra,

sistemati k bi-imde i1ncelendi Hastal a
yolajéna g°re Mei ve ark. (2025)eftlaamd
al enarak geneti k alt gruplara ayrelde

Kstatistiksel analizler Jamovi (s¢r¢m
kull anél arak ger-eklexktirildi. S¢r e-Wiki
testi ile dejerlendirildi. No Nmalt ad aja
nor mal dajél ém g°stermeyen dejikkenler
edi | di . KKki baj emseéz grup araséendak
sajl anamadé] e -Whuirtumd ya r W at evsatnini kydej| ar d
y¢zde (%) ol arak sunuldu. T¢gm anali zl e
edildi.

BULGULAR

KIl'inijimizde 85 hasta mitokondriyal h
sonu-|laré 50 hastada mevcutt u; bunl ar
dekl anarak 45 hasta ni hai anal i ze catluc
Dejerl endirme sér aséndladk)i oolrutpa nhcaas tyaal ka
Akraba evlIiilifji 28 hastada (%62, 2) te:
(IQR52 4) , tané ortancha27¥%)kKee 6@eckmesi §aay (IQE
13580, 5) ol arak saptande.

En sék n°rolojik bulgular seéraséyl a Kk
n®romotor gelikme gerilifjJi (%70, 5) ve
|l aktat d¢gzeyi, %18, 2" sinde sol unutnma nydeét
NADH dehi drogenaz al t birimler.i bozul
oranénda °ne -ékarken, derin ak madde,
tutul umu her biri %30, 0 or ané n-tRHA sgriteazl
bozukl ukl arénda (n=5) derin ak madde
madde ve tegmentum tutulumu %60, 0O orar
Piruvat metabolizma € bozuklukl aréenda
serebell ar ak adde, korpus kallozum 1
mt DNA il e kodlanan OXPHOS protein boz
gl obus pallidus tutulumu %50, 0 oranéeén
fakt°r¢ bozukl ukl arénda (n=3) derin
tutul umu her biri %66, 7 oranénda g°zl
n=3) serebell ar atrofi baskén n°rog°rg¢r
TARTI k MA

Bu -al ékmada mitokondriyal hastal é] & «
tanéemlanméxkteéer . NADH dehi drogenaz btRNAL
sentetaz bozuklukl arénda beyi n s asgetlopat
O reéent ¢S ¢, mt DNA 11| e kodl anan OXPHOS

pallidus ajeéerl ekl é bazal ganglion tut
ve serebellar atrofi, koenzim QaA®rbfy
nN°rog°re¢nt ¢l eme bul gul arée ol arak sapte
mt DNA il e kodlanan OXPHOS protein boz
pallidus tutul umu, NADH dehidrogenaz

|l ezyonlarée ile |literatg¢grdeki Leigh se
Sarma ve ark. (2021) , Leigh sendr omun




putamende bilateral simetrik T2 hiperintensite ile periakuaduktal gri madde, tegmen
substantia nigra tutulumunu tanéml amé

mitokondriyal ensefal opatil er de d ebelirgm
MRG °re¢nt ¢gsegneg olukturdujunu bil dirmik
Aminoasitt RNA sentetaz bozuklukl arénda sa
tutulumunu 1 -eren | °koensefal opati g°r
hastal ékl arda ak maddenin tercihlikteat
Wong (2012), n¢kleer genleri etkil eyen
ak maddede yaygeén tutul umun mt DNA mt
vurgul amexkter . Piruvat met abol i z mardfiéle
koenzim Q10 biyosentez bozukl ukl ar énd:
taraféndan il gili alt gruplarda tanéml
Bu -al ékmanén séneérl|l el ékl aré araseéenda
sénérl e hasta sayéseée yer al makta ol uj

gerekmektedir.

SONUC¢

Mi tokondriyal hastal ékl arda beyin MRC
farkl él ekl ar sergil emekt e; tanémlanahb
s¢recine katkeée sajlayabil mekt edi rkveridfer
entegr e dejerl endiril mesi, tané geci
Il yilektirilmesine katkeée sunabilir.
REFERANSLAR

McFarland, R., Taylor, R. W., & Turnbull, D. M. (2010). A neurological perspectivi
mitochondrial diseasé&.ancet Neurology9(8), 829840.
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Ya] Asi di Oksidasyon Bozukl

Huri Hazer M Berrak Bi | gi ne Ml ¢G g rde snzK&saphasar?!
MehmetG¢ ndd Ay nur K¢- ¢k-8ngar Yavack
MAnkara Bilkent kehir Hastanesi ¢ocuk
Met abol i zma Hast af@&diarleniAnearbsiltiensiDaT&
ve Hastaléeklaré Anabilim Daleée, ¢ocuk |

GKRKK :

Yaj asi di oksidasyonu; V¢ Ccuddunu zkuant asdorl d@ lki
asitlerinin par-alanép, asetil JkyaAényemel gofdur
°czell ikl e kal9brekleidesKullad &)t € rhéazs éb asrkeljebd ar e n ¥ a jb-
oksidasyonu, mi t okkooM dd d@ Hdied rboud eumnaazn eanziilml er
asitlerinin mitokondr. i -ine takénabil mes
varder . (kekil 1) Yaj asi di oksidasyon bo.
mitokondriyal beta oksidasyonda veya yaj
transportunda yakanan patolejnterdnhnin B82ni
Myaj] asidi oksidasyon bozukluklaré, ©°nem|
bozukl ukl ar grubudur, ancak yenidojan tar
klinik sonu-larda belirdiYenigoj] @axmeéelaema ma:
oksidasyon bozuklukl aréné tespit et me ve
semptom baklangeécé ani vV e ciddi ol abi |
dekompansasyonliddreek |yi°kn eetdreerk hvees tcal ékl ar é& ©°
belirti ve semptomlaréné heéezleée ve doYYHastalafl
g°r¢len klinik belirtiler etkilenen enzim
birlikte; genel de hi pogli semik hi poketoti
kardiyomi yopati, rabdacamioynall ikze, k | K anrdaec igjretray
oksidasyon bozukl|l ukl aréndaal i theeda(tasdeml
a-ilkarnitin profild@i ve idrar organi k asi
aktivitesinin °l-¢lmesi) ve molek¢l er gen
genle d e ki patol ojiyi ortaya -éeékardeéejé i-1in
oksidasyon bozuklukl arénén patofizyolojis
se-enekl eri hala séneéerl|l edet alvel ihkdl ®e kda nypea
dayanmaktadeér . Bakl éeca °nlem, yeterl:i ve |
kull anéméné m¢mke¢egn ol dujuncédzalzlail kimaky € Aii
metabolik dekopansasyonl ar da, yaj dokusunun lip
saj | anma%¥ez extalret tyéar]. asi di oksidasyon bozuk
a-l ektan ka-énél ma ve ger ekl ieklthderyarumlazabild a |

Bu -al @ékmada, mer kezimizde tané al mék veya
ol an hastalarén klinik, biyokimyasal ve mc




e A et 5
YAG ASIDI OKSIDASYONU Uzun zincirli yag asidi
NN
€ YA ASIDININ AKTIVASYONU = ATP —  AMP +PP,

Yag asidi, yag agil-CoA sentetaz (tiyokinaz) Agil-CoA sentetaz
tarafindan aktive edilerek Yaé aciI-CoA
yag agil-CoA’ya donusturilir.

SO S CoA sitozoL
PLAZMA MEMBRANI!
o KARNITIN SUTTLE - 1 Carnitine Carnitine .
CPT-1, yag agil grubunu karnitine DI$ MITOKONDRI
aktarir ve agil-karnitin olusturur. ~* \agil-CoA Acil-karnitin MEMBRANI
CPT-2 2
© KARNITIN SUTTLE - 2 L © KARNITIN SUTTLE - 3
E it ey . CPT-2, agil grubunu CoA'ya aktarir
Agil-karnitin, CACT (carnitine-acylcarnitine ,‘ %
translocase) ile i mitokondri _4 T ve tekrar yag agil-CoA olusturur.

Yag acil-CoA Karnitin sitozole geri doner.
zrindan gecer. SoAAASAAAAAOS-COA
i¢ MITOKONDRI
Yag acil-CoA MEMBRANI
(n karbon)
Asetil-CoA = =
(2 karbon) /M’\A 1. OKSIDLENME MITOKONDRI
- Yag agil-CoA Agil-CoA dehidrogenaz FAD MATRIKSI
SAAAAATES-COA
(n-2 karbon) FADH,
ADIMLARIN OZETi
B-OKSIDASYON @ Axtivasyon (sitozol)
DONGUSU 2. HIDRATASYON
- 2 CPT-1 ile agil-karnitin
Enoil-CoA hidratdz (2) olissuri
\ 4. TivoLiz CACT ile mitokondriye
I tasinma

B-ketotiyolaz

T ( " 4H,0 o CPT-2 ile agil-CoA’ya

J | 3. 0KsIDLENME ) déniisim
7 " 4

A~ S ©) B-oksidasyon dongisi
e i (4 basamak)
////
~ NET SONUC (UZUN ZiNCiRLI YAG ASIDI)
a SKSL%:TIIF T « Her dongiide: 1FADH,, 1 NADH, 1 Asetil-CoA
( 5'2‘"‘ 6\53' -- OSEORLAS i n + « Enerji iretimi: ATP ~ate
DONGUS y >
N o ﬁ I :‘z b —» 5, ATP * Yag asidi 2 karbon birlikleri halinde asetil-CoA’ya
b pargalanir.

kekil 1:Ya] Asidi Oksidasyonu
Y¥NTE M:

¢cal ekxkmamE®2 6 2yEé&ll9 aré arasénda, Kur umum
alan veya bu tané ile kurumumuzda taki
edil erek yapél méktér. ¢cal éekxmaggbubdeamb
a-éseéendan her hangi bir sénérl ama yapeée
edi |l mi ktir. Hastalarén tané akamasénda
geneti k dojrul amal akl yrnpmrll arla&ksibgttoamrceg

BULGULAR:

talekxkmaméyaR aral éjénda ol an, 906u er ki
toplam 19 hasta ile yapeéel méxteéer. cal e
daj él emé incelendijinde (Tabloellh; ekhas
eksi klijJi) olduju g°re¢lmegktegr. Bu da vy
%31,6 séné temsil et mekt edikoad etha dtr algan
( MCAD e k®i6k I3i)],i 20 si -o6khadehudr agecazl k
eksi-%10,j5%), 106i i zhoi | der otkzeuara -dzeilhn cdirrolgie n3&
eksi-%% ., 3), 20si karnitin pal mitoi%21O0t,rb5:




karnitin transport-%seld)ektlokodllttiheldsa

( MADD e kos5i,k3l)i jJail t grupl aréné i -er mekt e
kaybedil mik ol up, bu ‘{keasdehadmogezae k s k lalr idje
eksi-%%,i3) ile kaybedilme °yk¢gse ol masé
bul gul ar ol masé sebebiyle, hastaméz AC
bir dijeri, postnat al 1 6e.,g ¢nidree LICIHFA Dd i
yakénda MTP eksi kl i 7] tanél aréyla kayhb
u kaybedil mi ktir. Kontrollerimiz altén
21 yakéndadeéer Itaurv.arKlbiunigku |vaer él,a bbour ahast ¢
akamasénda, taki bi mizde ol an t¢é¢m hast
Koyul muktur . Yakayan dijer hastal ar émé
taraf @akenea Y akipl eri devam et mektedir

Hastal ék Alt Grupl

TrifonksiyonelProteinEKk s i k| i Ek s i()MIT iP’ 6 31.6

OrtaZincirli A- iKbA DehidrogenaZk s i k1 i J i 5 26.3
Eksi)kl i i

¢ o WzunZincirli A- tKbA DehidrogenaZk s i k| i 2 10.5

(VLCADEKk s i)kl i 7] i
Karnitin Palmitoil Eransferaz Ek s i k | i-J i E K SEiF 2 10.5
K z dJkuaZincirli 3-Hi d r o kKA Behidrdgenaz 1 5.3
Ek si kIl i JIEKCGLXBHAD i

Karnitin TransportDefekti (OCTN2E k s i )k | i ] 1 5.3

Multipl A- tKbA DehidrogenaZk si k1 i Pi Ek $8)¥ 1 5.3

A- tKbaDehidrogenaEk s i KACAD9IEK s i k| i 1 5.3

Toplam 19 100

Tablo 1: Hastalék Alt Grupl areée

TARTI k MA:

Ya]j asi di oksidasyon bozuklukl are (YA
oynayan metaboli k hastalék grubudur. L
alt gruplareée arasénda en yaygeéen oilkatrAackk
bizim -al ékmamézén verileri sonucunda,
MTP eksi kIl i7Ji ol arak sonu-1| anméck

ter .
MTP eksikliji tanéelé hastakaoédufsdeggln




ma | resesif ol arak kaleéeteéelan bir

D «Q N

Q @ T — M

ol duju toplumlarda, hastal ek de
manl €] én ve toplum farkéendal é] éne

mamézda mortalite orané %15, 79 ol
kl e yenidojan ve sgt -ocukl uju
mesi ve metaboli k dekompans ailmyekiadr
at¢rde de benzer kKekil de, erken t
s ék ger ¢l degj e bildiril mektedir.
| arén ol masé, bu haSnamékigdebtmrd
tanésénda, yenidojan d°neminde ya
em k¢gtle spektrometri si il e yapél a

koyul abil mekte ve wuygun t e debiimektedir
buna rajmen bazé hastalarda sen

nmektedir. Bu sebepl e, °zelli kle h
onksiyonu gibi bulgulanédardéggkéenhgh

- »n S ® ® D

SONUC:

uygul a

Kmamézda test yapél masée m¢gmkegn ol
k¢l er geneti k testlerin, tané akan
k olarak taneé al masé, h aantas|eé jyarm
| anan gebeliklerde prenat al taneé ¢
ayede, ©°zelli kle tekrarlayan kayeéep
I gebelikl erin kdéanh ao Isnag kl téakd éér .y °© n

idi oksidasyon bozukl ukl arénda
én sajlanmasé ve gerektijinde ka
I n

korunmaseéna y°nel i k yaikzl alkaanl
yakl akemé da I|iteratg¢rdeki tem
€] én akut dekompansasyon d°neml
anmasé a-éséndan hayati ©°neme sa
i di oksidasyon bozukl ukl are, erk
e uygun tedavi il e, prognozu bel
ur . Hi pogli semi, kar di y disfanksigopua gik
ar varl éjénda yaj] asidi oksidasy
n -al ékmal ar sonucu el de edi |l el

nmas é vV e genetiKk d a néérkemamad se&kn € n

kol ayl akt érarak, bu hastalék grubunda

Kri ti

°neme sahip oldujunu destekl eme




ani ve ajeér klini k tabl ol ar gel i kebi |l
dojrul anmasé hem kesin tané hem de ail

°nem takémaktadeéer Bu nedenl e ri skiln
yaygénl aktéerél masée gerekmektedir. Sont
d¢zenli takip i le bu hastalarda yakam
KAYNAKLAR:

=

¢tajeltay E, El bak Y. Yaj] asidi oksi
Nadir Met aboli k Hastal ekl ar . 1. -Blas

2. Merritt JL 2nd, Norris M, Kanungo S. Fatty acid oxidation disorders. Ann Trans|
2018 Dec;6(24):473.

3. Merritt, J.L., MacLeod, E., Jurecka, A. et al. Clinical manifestations and mana
of fatty acid oxidation disorders. Rev Endocr Metab Disord21; 493 (2020).

4. Gomes AP, Price NL, Ling AJY, Moslehi JJ, et al. Nutritional modulation of fatty
oxidation and mitochondrial function. Nutrients. 2024;16(16):2707.
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Peroksi zomal Hastal ekl arda Adr enal Y ¢

Tuj ba E&Li fAyPhaulratK¢ - ¢ K c otnigjadre nY aSreahReMehmiéta <
G¢ndbe zFati i, GBearbreazk Bidl giner Gerbez

'Ankara Bil kent kehir Hastanesi, ¢ocuk
Ankara Bilkent kehir Hastanesi, ¢ocuk
BO1l ¢ mg

SGazi ' niversitesi Tép Fakg¢l tesi, ¢ocu
BO1l ¢ mg¢

‘Ankara Yéldéeréem Beyazét ! niversitesi,
Hastal éeklaré Kliniji, ¢ocuk Endokrinol
Ankara Yéldérém Beyazét !niversitesi,
Hastal éeklaré Kliniji, ¢ocuk Endokrinol
Girick

Peroksizoml ar , -ok wuzun zi nci r-oksidagyenj
pristanik asit ve di ve trihidroksikolestanoik asitlerin oksidasyonu ile safra asitle
ol ukumunda r ol oynar . Per ok si z o mralsizonta
bi yogenez bozuklukl aré (PBB), tek bir
bozukl ukl ar , peroksizom b°l ¢nme bozuk

i -erisinde en sék g°r ¢l en PRBRBO nsipre k°% meaun
(ZSB),PEXgenl eri ndeki varyantl ar nedeni vyl
ki mdiye kabBEXgehd4 tankméanméxt ér . VEX4 gelt
varyantlaré sorumlu i ken, g PEXL, PEXA0PEX12Ve
PEX26gen varyant | aPEX26Ggéni REXIPEXG &admpleksing peroksizon

membr ana takéeyarak otofaj.i rege¢l asyonu
ZSB, belirgin kraniofasiyal di smor f
hi poplastik supraorbital -ékentel ar,
psi komotor gelikim gerilifji, kai &acit mer
bul gul arée (katarakt, retinitis pigmen
d°neminde kolestatik sarel ék, hi potoni
Peroksi zomal hastal ékl arda adrenal \
birlikte, konuya ilikkin veriler ol duk
yetmezli k séekl éejénén art masag, apseirtolkesriiz
oksidasyonundaki rol ¢neé¢n bozul maséna
kortekste birikmesi, bunun sonucunda
s¢re-lerinion zarar g°rmesi tveali |l atl ey

a-ékl anmaktadeéer .




Bu -al ékmanén amaceée; peroksi zomal h a
vV e ri kets pr ev albanyso&knéenmy as bl Kk kpialriamkgt r
varyantl arée retrospektif olarak dejer]l

Amay¥Y°nt em:

¢al ékmaya merkezimizde kesinlekmik p
hast a dahi l edi |l mi ktir. Hastal ar én d
parametreleri (serum kortizol, ACTH, ZBH vitamin D, kalsiyum, fosfor, atten fosfata
d¢zeyl eri) ve mol ek¢l er geneti k anal.|
gé¢ncel peroksizomal hastaléek séenéfl and
bir peroksi zomal enzi m/ ptraolté@klnare kwse kd i
bozukl ukl ar ol arak gruplandér él de.

Bulgular:
¢tal exmaya dahi l edilen 18 hastanén
eksi kliji ile seyreden hast al éAD),d hasta FAR
eksi kl ijJi ve 1 hasta PBD (GDARI1 aelsi
s é

i)
(%66,7), 6 kez (%33,3) olup, 15'ind

18 hastanén 146¢nde semptoml ar & n-84palup

medyan baklangé- yakeée 2,5 ay ol arak sc¢
hastanén ©°zge-mikine ul akél ama@e. NH a4
ol up, medyan tané yaké 54 ay ol arak sa

ZSB grubunda t ankREXI(a8)PEX6 (nal)y, PEX26{n+1y PEX1E
(n=1) ve HSD17B4 (n=2). Bir hastadaPEX5 ve PEX26 genlerinde biallelik varya
kombi nasyoRbEXlwsarmpytamtde .t ak é PEXB6viakyakaed
belirgin karacijer fonksiyon bozukl uju

X-ALD tanésé alan t¢gm hastalarda, D B-P6 gel
def ekt ol an hastada adrenal yet mezl i
olup, bir hastada rikets mevcutv. D ol an 3 hast ayagp ék endik
s¢resince 4 hasta kaybedil di




Tam Dagihimi

Peroksizomal Biyogenez Defekti -- n=1
ACOX1/FARY Eksikligi '- n=1
D-Bifonksiyonal Protein Eksikligi -_ n=2

X¥'e Baglh Adrenolokodistrofi -

Zelweger Spektrum Bozuklugu -

] 1 2 3 4 5 6 7 8 9

Cinsiyet Dagilimi
(n=18)

Hasta Sayisi

Akrabalik Durumu

kekil 1: Hastalarén tané daj él éemé, <cin

Tart ékma:

X6e bajlé adre#dAdD9 k adliretnrad f iydeet meXx | i k

olarak tanéemlanmexkteéer (4). ¥zellikle e
riski %8 006 e kadar ul akmakt a o | uen, endbka
kompli kasyonu ol arak kabul -Aedi ltraeletl &di
adrenal yetmezli k saptanmék ol up mevcu

Dbi fonksiyonel protein eksikliji ol a




ol makl a birlikte, son yell ar da b u du
gesteril mixktir (6). ¢tal ekmamézda DBP
saptanmasé, bu ilikkinin beklenenden d

Yakén zamanda yayémlanan tek merkezl
hastanén 46¢nde (%66, 7) pri mer adr enc
yetmezli k geliken PPBEXlpasitmlmar E83enekaao
heterozigot patojenik varyantl ar én [
(p. Gl y843Asp)] -benhanimasel i gwkinoiti p-ésér
adrenal yetmezlik saptanmayan hastalarda bu wa nt | ar én b ukionus

mut asyonl arén adrenal fonksiyon bozukl
nadir ol makla birlikte mineral okortikc
peroksi zomal hastal ékl ar dak aardtrieknoail d yeek
ol mayabil ecejini ortaya koymaktadeér.

adrenal fonksiyonlarén d¢zenl i ol ar ak

spektrum bozukl ukl ardaadaa ddjriexnkadn ysédk
-al ékmaméezda bu grubun daha d¢ K¢k or

heterojen yapeésé ile i11lixkkil:@i ol abi | i
adrenokortikal hterenhREX¢ears khZEnantelt &n
ortaya -éktéjé d¢egkegnegl mektedir.

Bir -al ekmada Zell weger sendromu tan
i ncel enmi K vV e 9 hast ada d¢ K¢k kemi k
peroksi zomal enzim disfonksiyonu neder
bajl e ol ar ak yaj da -%z¢nen vitaminle
Séer el mekt gr. Anc ak, bu hastal ar én t e
parat hormon veya vitamin D eksi kIl i]i eb
di kkat -ekicidir. Bu bul gu; d¢zenld i k
m¢dahal el erin koruyucu et ki sajl adej e
sendromunda KMY'nin nor mal vitamiin d@° ad
al éndeéej énda, peroksi zomal di sfonksiyor
g°®zetil mesi gerektiji anlakeél maktader.
¢al ekxkmamézda, peroksi zomal hastal ekl a
retrospektif ol arak dejerlendiril aiLkD)\
yaneé -siefranksi yonel protein dlkisibkelliijrign dn

ol duju saptanméexkter.




Sonu-1ar:

Bu -al é@&kma, peroksi zoAwaD bashadipitokkEyarse

protein eksikIif7i gi bi belirli alt gru
i kki i ciddi bir kompl i katsgroce ,ol rdiuk e
hastal €] a ekl ik edebil eceji bil dirils
°nl enebil eceji dekenegl mektedir. Ayr écz
°nl enmesi ve mortaliteinin BRarklté&l gpanét
yetmezli k ve kemik metabolizmasé bozu

genotipf enot i p korelasyonunu kesinlextir:
duyul maktadeér .
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SS160
Mol i bden Kof akt©eYoHkcsuilkuljiuj i nde

Tu]j ba B9Yysakhge | niversitesi Teéep Fakg¢glte
Besl enme Bilim Dal é
SedefAl pdoEga | niversitesi Tép Fak¢l tesi
Besl enme Bilim Dal é
SakinaKurt -Ege | niversitesi Teép Fak¢l tesi (

Bilim Dal é
AyrReg ksel YBRgdojlmui versitesi Tép Fakg¢lte
Besl enme Bilim Dal é

G©° k Atlkeler-Ege | ni versitesi Tép Fak¢l tesi
HavwaYaz €kcgée | ni ver gl t esi 6pukakMet abol i
Besl enme Bilim Dal é

AsudeDurmaz-Ege | ni versitesi Tép Fakg¢ltesi
Ay -Agkut -Ege | niversitesi Teép Fak¢gl tesio 1
CenkEraslan-Ege | niversitesi Teép Fak¢gl tesi
Ebru Canda-Ege | niversitesi Teép Fakg¢ltesi (
Bilim Dal é

SemaKal kan-EW-ear, ni versitesi Tép Fak¢ltes
Besl enme Bilim Dal é

Mahmut ¢ o k eBge | ni véepr sHatkesslit efTsi ¢ocuk Met ¢
Besl enme Bilim Dal é

Girik:

Mol i bden kofaktor eksi klifji ( MoCD) , n
d°neminde ajér n®°rolojik tutulumla s
heterojenite ve °zgg¢l ol mayan b amdktadir.@é
-al ékmada MoCD tané yolculujundaki h s
geneti k a-édan dejerlendiril mesi ama- |
Y°nt em:

Ege | niversitesi ¢ocuk Metabolizma ve
K¢phelenilen 10 hastanén demografi k v
sonu-laré (¢rik asit, homosi st,eim°r @d°C
bul gul aré ve genetik analiz sonu-1aré
Bulgular:

Hastal arén bakvuru y8kgeéeont alcdma ( %6 01)
nedenleri diren-1: n°betler (%7006i nde)
(%1 06unda) idi Fi zi k muayened ede)wue dismarfi&
bul gul ar (%93 06unda) °n plandaydé. Lab
(%906énda) ve idrar s¢ ¢l fil80d¢meymealrir
saptandée. Homosi stein %4406 ¢ ndel idzéknidke
taurine y¢kseklifjgi (%3 76sinde) ve sis
MR i ncelemelerinde 806inde( %80) peri ve
hipomiyelinizasyon ve bazal gangliyon tutulumuna aitbulgar g° z 1 endi .
30¢nde ( %30) MOCS1 ve 20sinde (%20) M

|l ens subluksasyonu saptanmadé.
Sonu-:
Mo CD, erken d°nemde spesifik ol mayan




progresyon g°steren bir hastal ekter.

yéksekl i gi bi kol ay erikilebilir biy
K¢phe varl éj énda met abol i zma metabafilatar@nma a
ardendan geneti k dojrul ama; tané s¢re
sonrasénda tedavi I -1 n yol glesterici
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SSH1
Varyant Yorumlama Kriterlerine G°re
Hastal ékl arda Varyant Yoruml anmaseé

Kaz&m- g@azi ''niversitesi Tép Fakg¢l tesi
K¢beal eGazi | niversitesi Téep Fak¢l tesi
Ay ke ANMunr-Di yarbaker Gazi Yakargil Ej i ti
Met abol i zma Hastal éeklaré KIlinif]Ji

CeyhunDalkan-Yak én Doju | niversitesi, Neona
HaydarAi Takde@®ndokuz Mayés | niversitesi (

¥Jretim | yesi)
As | éShaanmriS@ msun kehir Hastanesrig Ktloicnuikj iC

Fil i zCgizkEegih-Ga z i lniversitesi Teéep Fakyg
Hastal ékl aré Bilimdal é

¢i ] dem K&eaphagar-Ga z i 'niversitesi Tép Fakg¢
Hastal ékl aré Bilimdal é

Kl yOoaws -Ga z i '!'niversitesi Tép Fakg¢l tesi,
LeylaT ¢ meGa z i i niversitesi Tép Fak¢l tesi
Fati h Bzdrh@adi iniversitesi Tép Fakg¢l te
¢ocuk Geneti k Hastal éklaré Bilimdal é

Giri K:

Geneti k taneda, American Coll ege of Me
Mol ecul ar Pathol ogydonAGM@ODABPyYy20&Bdav g
kriterleri temel bir -er-eve sunmakl a

kull anél déjénda °nemli sénérl él ékl aAS S?

| DS, PYGM, GLA, AUH, )MQ/CC20n GBI Sgu BiTzDer i
patojenik ya da ol asé patoj eni ke yod ea rhaekr
ger-ek hastal ék nedeni ol mayabilecejin

Y°nt em:

On hastaya tek gen dizi analizi ya da

homozigot ya da hemizigot varyant tespit edildi. Saptanan varyantlar ACMG/AMP 201
kriterlerine g°re sénéeflandérél deée, rerd

l' i terate¢r veril eri éEkéjénda yeniden yo
Bulgular:

Saptanan varyantlar ACMG kriterlerine
bazé ol gularda enzim aktivitesinde aza
etkiler de ortaya konmuktur Amecyaek rbauj
hastalarda bekl enen klinik hastal ek fe
kriterlerinin metabolik hastal ékl ar da
Bunl ar arasénda | aborlaaruév,ard aazré ak raistée ryl
belirsizlikler ve késmen °rte¢ken kaneét
¥zelli kle fenotipik uyumsuzl uk, biyoki
ve hipomorfik aleller gibihastaé j a °zg¢ °zell i kler yetel
sénéfl amasé patojeniteyi ol dujundan f a
hastal ekl arda mol ek¢ gl er etkilenmenin t




varyant patojenitesinin klinik nedense

Sonu-:

ACMG/ AMP 2015 kriterleri dejerl:i bir g
hastal ékl arda tek bakéna yeterl:i dej il
met aboli k biyobelirte-ler, enzi méxmal h
birlikte dejerlendirilmelidir. Yanl éx

°nl emek i -in hastaléja ve gene °%°zg¢ VYo
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SST/4
Ul usal Yenidojan Tarama Programénda
Y°nlendirilen Hastal arémézean TRaerntamasped
Eki k Dejerlerinin Pozitif Predik

Billur Kor k maz KButcé¥ anté xr k 1, $ebileé | dv u z

Mar mara ! niversitesi Pendi k Ejitim ve
Met aboli zma Hastal éklaré Bilim Dal é

Girik vERi yYAantai-ni daz Eksi kIl i 7] ( BE) , ner
sorunl ar é, zi hinsel keseéetl él ék gi bi k

biyotinidaz enzim aktivitesiniBO0( BEAna

eksi kli k olarak tanémlaneér. Tanésé ser
bir-ok -evresel fakt°rden etkilenebil
° nemlidir.

Gere- vectcH? ekemméxz2a2 y&l2l0ar & ar aseénda
tarama programéndan (UYTP) BE «kKk¢phesiy

Kl inijJimizde bakélan BEA ve molek¢l er

Bulgular: 20202 022 yeél |l aré arasénda UYTPOden
bebekten 36406¢nde( %82, 5) ni hai ol ar ak
tanémlanméexkt ée. Téem yonl endirmel erin %1
mol kg veriyle hastal ék tanésé kesinle
veri si mevcuttu ve p.Aspd44His(c. 1330
homozigotl uju bulunan bebekl erin t amBBA
patojeni k varyant homozigotl uju bul un
bebeklerinkinden istatistiksel anl aml é
al mamexkt ée. ¢al ékmamézda, 441 bebej IROCt
i ncel endi ve UYTPO6den BE «kK¢phesiyle y!
hasta -ékmayanlaré ayérmak i-in exik d
I -1 n 51, 5 MRU ol ar ak bul unédnué. tAajréarmax
kull anél abil ecek exkik dejeri; k s mi e k

hastal aréné ayérmada 44,59 MRU ol ar ak

Sonu- ve C¥anleérkimhaemré:z d a , UYTP6den BE K¢r¢f

araseéenda mol ek¢l er anal i z veri si me v i




kKl inijimizce polimorfizm kabul edil ere

hastal é] é& déklamaya yetecek genotiopler

°nl enmesi vyl e, bu ol gul arén t analsiéméwne®
harcanacak maliyet y¢kegnegn azaltél maseé
kull anél an testin pozitif prediktivite
ve °zg¢é¢ll ¢7 ¢ korunaelkkl|l chada mgmk gnbg?tr

~

ANAHTAR KELKMBLERS al met aboli k hast al

tar amasé

KEYWORDS: inborn metabolic diseases, biotinidase deficiency, newborn screening

KEKKLLER VE TABLOLAR:

ikinci tarama testi sonucu
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ilk tarama testi sonucu

Sekil 1: Ulusal yenidogan tarama programindan yonlendirilen bebeklerin
nihai sonuglarina gore tarama yonlendirme degerlerinin dagilimi
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1 - Gzgiillik 1 - Ozgiillik

SEKIL 2: Yenidogan tarama programindan biyotinidaz eksikligi siiphesiyle yonlendirilen
bebeklerde 1.ve 2. Tarama testi sonuglari ile kesin hastalik tanisi

A) 1. tarama testi i¢in egri altindaki alan = 0,920, p < 0,001

B) 2.tarama testi igin egri altindaki alan = 0,898, p < 0,001)

Tablo1.Ulusalyeni doj an tarama programéndan Dbi

y°nl endelrekleenrde 1. tarama testinin pr¢
Kes m d Duyarl el ¥zgell ¢ K PPD ( %) NPD ( %)
65, 00 - - 17,5 (77 100, 0 (
60, 00 100,0 (7 28,8 (10 22,9 (77 100, 0 (1
55, 00 98,7 (7( 44,5 (16| 27,3 (76 99,4 (16
50, 00 92,2 (7 61,5 (22 33,6 (71 97,4 (22
45,00 87,0 (6] 72,8 (26| 40,4 (67 96,4 (26
42,25 85,7 (6( 79,7 (29 47,1 (66 96,3 (29

PPD: Poz t f pred kt f dejer, NPD: Negat f pred kt




Tablo2.Ulusalyeni doj an tarama programéndan bi

y°nl endelrekleenr de 2. tarama testinin pr¢

Kes m d Duyarl él ¥zgell ¢k PPD ( %) NPD ( %)
65,0 17,5 (77
60, 0 96, 1 (74 50,5 (18] 29,0 (74 98,4 (18
55, 0 88,3 (6{ 69,0 (25 37,6 (68 96,5 (25
51, 5 88,3 (6{ 76,6 (27 44,4 (68 96,9 (27
50,0 84,4 (6% 79,9 (29| 46,8 (65 96,0 (29
45,0 77,9 (6 88,7 (32 47,1 (60 95,0 (32

PPD: Poz t f pred kt f dejer, NPD: Negat f pred kt

KAYNAKLAR:

Wolf B. Biotinidase Deficiency. 2000 Mar 24 [updated 2023 May 25]. In: Adam MP,
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SST/6
Mukopol i sakkari doz Ha sNoaidite rMertaldesle K1 i

Hemat opoeti k Kok H¢gcre Nakl i T
Billur Kor k maz KMaemanéx |, ni versitesi Pendi
¢tocuk Beslenme ve Metabolizma Hastal élk
Emine GenZeynep Kamil Kadén ve ¢ocuk Has
¢tocuk Beslenme ve Metabolizma Hastal élk
cerenBi | gMaar mar a | ni versitesi Pendi k E7J i
Besl enme ve Metabolizma Hastal ékl aré I
EmelYél maz -Bopmatl i kehir Hastanesi ¢ocu
Hastal ékl arée Bilim Dal e
Burcu¥zt ¢r k -Mammar ar $nt s Pendi k EjJitim
Besl enme ve Metabolizma Hastal ékl aré I
SebileK el a-Waz mara | niversitesi Pendi k EJ
Besl enme ve Metabolizma Hastal ékl aré I
Kr eAkbolat Sakar-Mar mar a | ni versitesi Pendi k
Geneti k Bilim Dal e
Huriye NurselEl - i -<dMalrumar a | ni ver si tesi Pendi k
¢tocuk Geneti k Bilim Dal e
Koray Yal -BBanh- ekehir | niversitesi ¢elastane
Hemat ol o i si Bilim Dal é
GKRKK:

Mukopolisakkaridozl ar ( MPS) , gl i kozami |
enzimlerin eksikliji sonucunda ortaya
tedavisinde t emel ama - hastal ék Il éec
yakl akéemlardér. Eksik enzimi yerine ko
nakl i (HSCT) MPSO6I er i -in deneyimin d
se-enekleridir. HSCT; eksik ol an loinZ
h¢crelerinin hastaya transfer edil mesi

AMAGSY ¥ NTE M:

Kl'inijJimizce takipli MPS hastal ar éméz
i ncel ener ek naki |l sonraseée Kklinik izl o«
hedefl enmi ktir.

BULGULAR:

KIl'inijJimizde takipl:i MPS hastal aréemeéezé
66se MPS Tip IVA ve 406¢, MPS Tip 6 tant
naki |l yakl aré i se; 5 yel 3 ayéeli dil ad\yad
GVHD gel i ki mi (n=2), akut rejeksiyon
sonrasé hastalaréméezda g°zl enen mor bi
il k nakilden 19 ay sonrasénda 2. kezyH
tanéya sahip kardekxi hal en klinijimizc
Naki | sonrasée MPS Tip 2 tanél é 1 hast

seyrinde ajér progresyonu neticesinde
verebiliriz.




Naki | sonrasé aile beyané ve klinik i
hareket a-ékl ejéenda artecx Sspastisite
tutuluml ar-somra&sé Racekesliakt érmal & ol ar
SONUZC¢:

HSCTO6ni n, ERTOye g°re tek seferlik uy
ERTO6nin tekrarlayan klinik ve psikolo
uygun don¢®r bul ma -EzRoTr | aij tui, Kk oBER T allei ka mn
mevcuttur Er ken d°nemde, dojru hast
MPSO6l erde hastal éjén somati k bul gul ar é
etkin olabilen bir tedavi se-enej i dhidite.
ve mortalite riski HSCTOnin en °neml:i
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SS1T/8
Apoc2 Eksi kliji Tanésé Kle Kzlediji mi
Dej er | e n-tlek Merkemberseyimi

*Tu]j ba Akbey Ko-ak, Mehmet Nuri ¥zbek
*Mardin Ejitim ve Araktérma Hastanesi,
Girik ve Ama-: Lipoprotein |ipaz enzi
APOC2, l i pid met aboli zmaseénda °neml i
Kil omi kr onemi sendromunun son derece
- a&klnreada, APO C2 eksiklijJi olan 13 hast:
Gere- ve y°ntemler: Mardin ejitim ve
APOC2 eksi klifji tanésé ile izlediji mi
Hastal ar émeé z én -byadraé ,ackirnashi ayleétji e, aimalhkenab .
abdomen ultrasonograf.i bul gul ar e, eko
yat ék gereken hastalarda yaték ve -@&
gerekl il i7Ji ol duj u, triglresmeriscyeésgeme
kaydedi | mi ktir

Bul gul ar APOC2 eksi kli7Ji tanéesé il e
erkektir Hastal arémézén tamaménda (%
( %76) 1. derece kuzen evliilijidir. ()}
mutasyonu saptanméxteéer . 11 hastaneén /
mut asyon, 1 hastanén APOC2 geninde c.
APOC2 geni nde VS2+6T>G homozigot p
kesinlekt Hashkt mi mrén yaké 2,5 ile 17 vy
g¢é¢n, en ge- 1,5 yakteéer. KIlk kikayetler
l i pemi iken, 4 hasta kardex taneéel & aoslér
tané al mekteér 5 (%38) hastada pankr e
- ok kez pankreati't ge-ir me °yke¢se %
saptanméxkt ér vV e |l i pemia retinalis yfib
hepat ospl enomegal.i varder , hastal ar ér
Hastal arémézén tamamé yajdan késeéetl e ¢
Ciddi hi pertrigliseridemi (>1500 mg/ dl
edi | mi kK, trigliserid <1000 mg/dL alteé
tanél é ol dujundan tamaména yatékteaawvni a
ve 10 cc/ kg taze donmuk plazma infg¢zy
ol muktur, yaték s¢resi 15 (%55) yat ékt
En y¢ksek yaték trigliserid 7454 mg/ dl
Sonu- : APOC2 eksi klifji ¢l kemi zde - o0k
evliilijinin yaygén ol duju b°lgelerde
ci ddi hi pertrigliseridemiye sekondardur.
Prenat al tane, b u hastal ékl ar én sontr
°nemlidir
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SS179
PMM2-CDG Taneél & Hastal arda Mannoz ve E
Sonu-|l aréna Etkisi

Fatma Polat Bayand, Esra Karal, K| k iBy,m ¢ c ¢! Kar a

lGaziantek e hi r Hastanesi, ¢ocuk Metabolizn
Girick

Konjenital gli kozil asyon bozukl ukl ar é
sonucu geliken nadir metaboli k hast a2
( PMM2) e k s i RNIM2{CDGide (OMIM]#R12065; ~1/20.000). PMM2 enzir
mannoz6-fosfaé mannozl-fosfata @ n ¢ Kt ¢r ¢ r ; bu b a s-manmkok
sentezinibozarak | i kozi | asyonu etkil er. Hast a
ataksi, epileptik n°betl er, hepat intkestindl
semptoml ar vV e b¢y ¢ me gerilifJi il e

bireysellexktirilmik y°netimi zorunl u
PMM2-CDG i -in kesin etkinlifiJi kanétl anmé
ve ark. (3) 2tlidahrmanmmz ak éeéwmadadaéeghllg/l(den,
hi-Dbir hast a transferrin gli kozihastya
-ojunlujunda protein glikozilasyonund
Bazé -al ékmal ar da t rlaspenfare mormaliet ii jziof wu m
dojal seyrin g°z °n¢gnde bul umader dulamf@arE
organ belirtileri, embriyogenez vV e b
hi pogli kozil asyondan olumsuz et kil enme
verebil ece](8).PAM2ACDIG itlamiédtéi rhast al ar é mé
ve RDA uyumlu beslenme tedavisinin ki
etkisinin dejerlendiril mesi ama-1|l ande.
Gere- v ateny ©

Gaziantegk e hi r Hastanesi tocuk Besl enme-CD&G
tanésé ile izlenen mannoz tedavisi bak
tetkikleri, kIl inik bulgul ar é, besl ennmi
ve biyokimyasal parametreleri dejerler
Bulgular

4 aileden 86 ( %8 0) er kek, toplam 10 hast a

bakvuru y®8lé 387,90 ni mum: 1, maksi mum
gel i ki msel ge@ nklme hvaodeéeni ir0e v e ydinde
hi pogli semwndardieddi%30r an s d@smderegilepsi, Wddnga
hipoglisemi, epilepsi, % d nda kemi k i | i 7] i baskeéel anm
Hastal arén %1006¢nde anne baba akr abn,)
oralaEm yetiewtsalzkda izl ék, kusma, gastroint

hastalara biey s e | titrasyo
°nerixigl/ kig/ g¢n) bakl anméxkt é; RDA dej
d¢zentliéBini Kk Mannoz tedavi si V destgeik z&Mma A
uygul anmékte; vbgélkbeakhmekbanhaemasgzerinc
gastrointestinal semptomlarénda azalm
hastalarda karacijer enzim d¢zeyl eranikir
hastada dejerlerde iyilekme ol maméexkt é.
Tarmaékve Sonu-

| e midlnrbo zg /tkegd &

— 3




PMM2-CDG tanél é& hastalarda mannoz tedayv
klinik yanét i-in kritik °neme sahip o
birlikte RDA uyumlu besl enme il e k oen
bi yoki myasal fayda sajlamaktadér (3).
yakl akmase, mannoz sonrasé hipoglisem
t ol eveanesrel ek kazaneéeme, °7J ¢n d¢zeyi ndet
uyumlu ol arak bazé hastalarén mannoz
g°rebilecejini sChyd etyameéll ¢ rihast £IMMR2d a
uyumlu beslenme ile kombinasyonu,; @dri
czerinde ol uml u kat kel ar sajl ayabil i/
s¢rekl i i g korunmal édeér . ¢okl u-Cbeégai
hastal ar én y°neti mi mul tidisipliner f°
-al ékmal arl a destekl enmelidir.

Kaynaklar

1. Altassan R, Ranne R, Jaeken J, Barone R, Bidet M, Borgel D, et al. Internat
clinical guidelines for the management of phosphomannomutasadenital disorders ¢
glycosylation: Diagnosis, treatment and follow up. J Inherit Metab Dis. 2019;428.):5
2. Lam C, Krasnewich DM. PMMZDG. In: Adam MP, Bick S, Mirzaa GM, Pagon R
Wal | ace SE, Amemi ya A ,). Seattle t(VBA): sUniver§ite o
Washington, Seattle

Copyright E 19932026, University of Washington, Seattle. GeneReviews is a regis
trademark of the University of Washington, Seattle. All rights reserved. Test.; 1993.
3. Taday R, Ggneberg M, DuChesne |, Reunert J, Marquardt T. Dietary mar
supplementation in phosphomannomutase 2 deficiency (PRDIZ). Orphanet J Rare Di
2020;15(1):258.

4.  Verheijen J, Tahata S, Kozicz T, Witters P, Morava E. Therapeutic approaches
Congenital Disorders of Glycosylation (CDG) involvingliNked glycosylation: an update
Genet Med. 2020;22(2):268..
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SS183
¢cokl uK@Aidehi drogenaz eksikliji tane

Ay ke Yiks@él Sveadnebfol Sdkipedkorfl,a nTuj ba Ay, Havwa
YazecEehi me Er debbruRamda'a p &e aa K all Sara Habif) -
Mahmut oker

lEge !niversitesi Tép Fak¢l tesi ¢ocuk
2Ege !nmiversitesi Tép Fakg¢gltesi KIlinigk
Ama¢pkl| uKoaA idlehi drogenaz eksi kli7Ji ( GlI
ve | aboratuvar bulgulare ile uzun d°ne

Y°nt @¢6: hastanén dosya kayetlaré retrocs

| aboratuvar, gere¢nt ¢l eme Ve genet
Bulgularr Hast al arén 9'u erkek (%56, 2), 7'si
49), tané medyaM)yakl& (2B 2y élhdast (@@, ad ak
Hastalarén 13'¢ (%81, 2) semptom sonrae
asemptomati kti. Egzersiz intol er antgwen
sék g°r¢len semptomdu. My al j i 8  hkarsitin.
profilinde 13 hastada (%8ka2hni késheod
hastada (%62, 5) serbest kar ni t iden 10 d%6R,%5
hastada dikarboksilik asidg¢r.i mevcutt
met abol ik asidoz, 2 hast ada hi per amo
mevcuttu. 2 hastaya kas biyopsmbu deap
saptandéejée teéebbi kayétlardan g°r ¢l dg.
bil ateral crural ve uyluk kaslarénda r
hastalarda riboflavin kaohlasémdlmé¢ Wé @8
organi k asitlerinde d¢zel me ol duju g°
ve kas g¢-sézl ¢jé¢ nedeniyle tekerl ekl
sonr aseé belirgin ki bgzlagjté k az aoll adrua kv
Sonuw-ail ékmada yer alan hastalarda | ite€e
heterojenite ol duju, ayne mut asyona
gor ¢l dg. Hastalarén -ojunlujunun ribof
Anahtar kelimeler: g1 ut ar i k asi dg¢ri tip 2; serbe
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SSHO0
Kal ét sal Fruktoz Metabolizmasé Bozukl
Etkileri ve Antropometrik ¥zell

Kl k Ala c & o/ghibeBerber,Kr eDmar daj X2zt aghedlDBlekG¢ n,e K
Meryem Karaca, Mehmet CihanBa | c é
Kstanbul Teép Fakg¢ gl tesi

Ama -

Bu -al eékmada, heredi ter f r-Lyebisfostataz i (FLEDE
eksi kIl i7i tanél é& hastalarda tané aneén:
b u parametreler czerindeki et ki s i kherinm
i ncelenmesi ama-1ande.

Y°ntem
Mer kezi mizde takip edilen HFI (n=7) v

retrospektif ol arak incelendi. Hast al
ALT, al b¢min, trigliserid vV e orik k
dejerl endirmede ajérl ek ve boy uzunl uj
i ndeksi standart sapma skoru (VKK S-S
kull anél dé ve p<0,05 anlamleé kabul edi
Bulgular

AntropometriKk dejerl endirmede, HF I t €
izlenirken BSDS:-1, 13 N -®,, Z® Ns1,39; p=0,113),
VKKonin anlamlé olarak daha 9;,B8ek 0].¢
Tané ané ve beslenme tedavi si sonr as
yalnézca AST d¢zeylerinde istatistiks
U/ Ldden 18,91 N 8,08 U/ Ldye; p=0,00x2)e,
(p>0,05)

Sonu-

F16DF eksi kIl ifji tanéel el arda daha y¢ks
hi poglisemiden korunmaya y°neli k art mé
karkel ék, HF I tanél e hastal arda Wdasat |
t¢e¢bel opati ile 11 ikkild@ ol abilir. Ant |
y°netim ve metaboli k gereksinimlerin
birlikte daha geni K °rrnaklleaml bulwal

gerekmektedir.
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P02
Nadir Bir L°kodi strof i Nedeni ; Al k¢

Zeynep Aylin Kurt -Ankara Bil kent kehir Hastane:
Didem Ar deAhlara Bil kent kehir Hastanesi
Aynur K¢ - ¢ kcongaAnkYaarvaakBi | kent kehir Hast
Mehmet G¢ nd-Ankar a Bil kent kehir Hastanes
Berrak Bi | gi nerrAkkabgzYél déerém Beyazét | n
KI i niiji

Girikodistrofiler, mer kezi sinir sist
etkileyen, -ojunluju kaletsal nadir bc
oynayan seramidazlarén yéekéeméndan sor
geni ndek i patojeni k varyantlar bu enzi

beyaz cevherde toksik seramid birikimine, mitokondriyal disfonksiyona (Con
| / NDUFAG6 et kil eki mi czerinden) ve&4ayatal
bakl ayan motor regresyon, spastisite v
yol a-ar. Burada, motor regresyon il e
alan bir olgu sunul maktader.

Olgu Sunumu: 1 4 ayl ek er kek hast a, yér ¢ me
nedeniyle n°rodejeneratif hastal ékl ar
dojan hastanén motor geli ki mi 10. a-§0a
aylardat ut unar ak yg¢r ¢ me) . Son bir aydér s
ve emekl erken ayaklaréené s¢r ekl ediJi 0
derece kuzen evlilifji mevcuttevr Esiezik
nor mal aral ektayde. N°roloji k muayene
tendon refleksleri (DTR) canl e ol ar ak-
3 kel i me il e séneér | ey d aiaterd paitmngoral, poswRc
supraventri k¢l er beyaz cevherde ve su
dej i ki kl ikl eri (Il °kodi strofi Il e uyum
yavakl ama ve keski noldaan ghaa satkatni évni t mesti a
saptanmadeé. Kl er i geneti k analizinde
varyant saptandeé.

Sonu-

ACER3 eksi klifjJi nadir bir sfingolipid
arakteéerélan hastalarda mutl aka akeél da
aileye geneti k danékmanl ék veri lamelsack
a-éséndan kritik °neme sahiptir.
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Knfantil Baklangé-|l & Pompe Hastal éj ¢

Harun Bayrak®? Fatma Tosur¥, Har ufA Yeél déz

TOBB Ekonomi ve Tekno?SdjnicalnniEjardim es
Ankara;’y el déz Tekni k ! fKievePrgietne €ij,i t Kt avreb
Ankara.

til bakl angé- GERAgdhiadelp rmutabyantart sanucdl psé aky(
zi daz enzim eksi kIl ifjJi i1l e karak
omal depo hastaléjéder. Yeni doj ¢
sé¢zl ¢ ¢ 11 e sewreaderd®(nl)k.; nisSrgkze o rtgaan
me sahiptir ancak yeni doj an taram
anmaktader . Mi kr oRNA" | a-t r a(nnsi kRN Ap)s, i
| eyen k¢-¢Kk pebt kel ar kiord| a ema yhars t
obelirte- adayl aréedeér (2). Bu -al é
informati k y°ntemlerl e belirl emeyi
em

Kmada Gene Expression Omnibus (GE
skriptomi k veri seti kul |l anél méxkt
metrix platformunda Robust Muka r r ay Average ( RMA)
i Irmi kOiif eransi vyel gen i fadesi mmapaketz
Il I anél arak yapél mexkteér (3) .de&jserait i s
FC|] > 1 kriterleri baz al énmékt é@veG@
roi abanl arée ¢zerdigederet kmn t¢reukMdRneinlRNATaD
l er i kull anélarak 11 farkle verit

c@ —@-x @

<zFAOoPpTe<ocoax
mcgco_é“*m O~ —® ST TS
DTS NX®OD® ' NC ==
S™~0O0®
S

t
paket
Bulgular
Analizler s
saptanméxkt é
ol arak ©°ne
anl amlée bul
Kekil de ayr
hsamiR-548¢3 p ' n i

nucunda 1.1086i art meéecx, 8!

GO analizinde kas kaseéeln
kar ken; KEGG analizlede |
muktur . mi RNA analizl eri
déjée go°r ¢l megktegr . 11 veri
en y¢ksek et kiuljak ism ppg aatnar

S o ' T O

GAAgeni AUTMR JDNjl gesine dojrudan bajl anma
mMiR-548¢3p, hsamiR-92a3p, hsamiR-253 p vb. ) bel irl enmikt
Sonu-

Bu -al ékma, yé¢ksek veri mli analiz te
adayl aréné ortaya koymuxktur. ¥zellikI:e
séra, OGMgemdam hedefl eyen adayl ar , h a:
izl enmesinde yeni bi yobelirte-ler ol a
deneysel vali dasyon -al ékmal aré gerekr
Kaynaklar

1. Al-Hassnan Z, Hashmi NA, Makhseed N, Omran TB, Al Jasmi F, Teneiji AA. E
Group Consensus on early diagnosis and management of infamg#éé pompe diseas
in the Gulf RegionOrphanet J Rare Di2022;17(1):388.

2. Ho PTB, Clark IM, Le LTT. MicroRNABased Diagnosis and Therajyt J Mol Sci.
2022;23(13):7167.

3. Rosati D, Palmieri M, Brunelli G, Morrione A, lannelli F, Frullanti E, eDafferential




gene expression analysis pipelines and bioinformatic tools for the identificati
specific biomarkers: A reviewComput Struct Biotechnol 2024;23:11541168.

4. Rupaimoole R, Slack FJ. MicroRNA therapeutics: towards a new era fo
management of cancer and other dised¢asRev Drug Disco\2017;16(3):203222.
5. CarrasceRozas A, -SHem-m8nH,ezLI| ei x°~ MC, et
microRNAs as potential biomarkers in Pompe disedse Clin Transl Neurol
2019;6(7):12141224.
Fige¢rler ve Tabl ol ar i st esi
T Fige¢lrORD il e i1likkili DEG'Il ere ait
T Fig¢Anl2aml é genl erin GO biyolojik s
T Fige¢rl ORPD ve kontrol grupl aré aras
g°rsell ektirmesi
T Fige¢Verdiztabanl arée taraféendan tahmin
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Figer 4
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P05
Fenil ketong¢grinin Tébb” Besl enme Ted

~

Sistem G¢gvenilirliji, Denetl enel

Her meg- ¢ kkat ércé Baykan

Kapadokya [ niversitesi

GirFenil ketong¢gri ( PKU) hastal éfj énén t
met aboli k gereksinimlere g°re wuyarlan
diyeti gerektirir. Yapay zek© si stwaandtse
de genel ama-1¢é& modell erin PKU gibi |
géevenl i k riskleri de beraberinde getir
besl enme tedavisinde Ger. d-Aygraentédnterseratitor
RAG) destekli, hibrit, cretken yapay
klinik dojrulujunu, denetlenebilirlifji
Y°nt Emral tabanl e dojrul ama kat mané Ve
hi brit KKDS geli ktirilmiktir. Si st em,
-ajeée ve ad°l esan d°nem ol mak ¢zerme 7* ag
edi Il mik klinik senaryo ¢zerinden 4 f ¢
taraféndan cretil en di yet pl anl ar éné
prot okol ¢ npeoteinf @eeamé rajliani n) Ve °7 ¢nuj
dejerlendirilmiktir. ¢tcektelarén zaman:
ACl katsayeésé kullanéelarak istatistiks:cs
Bulgular: Si st em; yasakl e gédal ardan ka-énm
sajl ama gi bi hastal éja ©°zg¢ temel diy
kar kén, ROSS hedeflerine uyum (enerji
°7 ¢n bazlée uygul-Z2ln,ak3d)l igil dtkdmi N %let Sros
fenilalanin hedefi-0Ojo4n) negptahm@AKtlé d.
nitrojen miktaré ve ROSS proteiaméaredrec
arasénda istatistiksel olarak anl aml e
SonWR-AG dest ekl i hi brit KKDS mi mari si ,
sajlama konusunda bakarel é bul unmuxkt
hesapl amal ardaki d¢ke¢gk performans ve te
mi maril erin otonom kullanéménén hOoOIl en
y°neti mi i-in yapay zekanén otonom d
(d°ng¢de insan) -al ékan karar destek ¢
Anahtar kelimeler: Feni | ket ong¢r i, ger i -ajer eml
sistemi, teéebbi besl enme tedavisi, yape
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P06
SERAC1lVaryant e, Yeni Bir Feno

G¢l han Kar alk @wynali Ao | | a
Tekirdaj kehir Hastanesi

2Kocaeli kehir Hastanes.i

GKRKKk :

Biallelik SERAC ar yant | ar &, nadir g°r¢len ot ozoms
metil glutakons&] asidkriendesabapati ve Lei
ol ur . Genelli kle MEGDHEL sendromu vyahido]j
Hastalarda hipotoni, spastisite, SERAGM aerpysan
eri kkin baklangeée-Ié& distoni il e seyreden
di kkat eksi kIl igj ii,| e®°J-roecrunke nd ¢ -oll ¢ofj i ve -o0cCuU
hastanén n°bet Ki kKOyet. ol ma s SERAC2genindenhemohig
c.661A>G(p.T22 Al a) varyanteé tespit edi |l m
met aboli k tetki kI er.i nor mal , n°beti tekr a
mevcuttu.

OLGU:

Aral arénda birinci derecede akrabaleéek ol a
-ocuju olarak 28. gebelik haftasénda sezar
55 g¢n yenidojan yojun balkéamda&k yatlemanio«l.mu
3 yakénda Kkonukmuk, 5 yakénda dikkat eksi
ge-irmik. Krani al MR g°re¢nt ¢l emesi nor ma
analizinde SERAC1geninde hmo zi go't C.661A>G(p.T221AIl a)
segregasyon analizi yapélmék her ikiside 't
son muayenesinde genel durumu ivyi, o lkynaagene
normal, g°®z muayenesi normal , i Kitme muay e

TARTI k MA:
SERAC1 gen mutasyonlareée i

I k ol ar ak ME GD E-
metil glutakoni k aside¢gri, s a

jéerl ek, di st on
n°rometabol ik hastal ek spektrummnhéaokoondra
membr anl arda fosfolipid remodeling ve kol e
met abolizmasé il e membran b¢tenl ¢] éneéegn sét
ol duk-a geni ktmirnd eY emii pdaog lains edfliineve enf eksi
klinik ile giden infantil bakl angeée-1& tip
hi peramonemi ye kadar dejiken d¢zeyd erdakeslierar
sorunl ar é, gel i kme gerilifji, kas hipotoni
bakl angé-|1 & tip daha az semptom ve daha iy
rezonans ger¢atel gmenckd | bkl gull ei gh benzer
mut asyon anal i zi il e konur . Tedavi si s e
-ojunlujunda klinik tablo erken bebekl ik
hipogh semi , ge-ici hepatopati ve laktik asic¢
s¢re-te ise progresif n°rolojik k°t ¢l ekme,
i kKitme kaybé ©°n plana -uékgnua katraéd ég e n eN°lri okg"
tutulumu il e karakterizedir ve bu bul gu he
Sunul an ol gu, literat¢grde tanémlanan kI as
Hastada prematg¢rite ve yenidojan yojun b
MEGDEL sendromu i-in tipik olaa® matpd moimiakné
s¢recinde metaboli k t-meki kgkuiakooirkmabsiod,
bul unmamasé di kkat -ekicidir. Bu dur um, St
ile seyretmegebirmekepdnti .
N°rol ojik a-édan dejerlendirildijinde, has




bulunmakta olup progresif n®°rodejeneratif
aksine distoni, spastisite veya belirgin |
i Kitme kaybénén ol mamatseen daay eébrua no | °gnueynul ik I bai¢
rezonans ger¢nt ¢l emenion nor mal ol maseé i s
hastal ékl arda bazal ganglion anormall ikl er
Geneti k a-édan dejerlendirildijinde, haste
mi ssense dejikiklik ol up, bu tip wvaryant
kal dérmak yerine késmi fonkeidyaon Kavwlkeerna ¢
fenotipli olgularén -ojJusrda enagnen pa,otferi aan
bozan mutasyonlarén bulunmasé, bu ol gudaki
mut as ynadamgdnetif @ not i p korelasyonunun °nemli o
Son yéll arda yayeénlanan bazeé ol gul ar , SE
MEGDEL sendromundan daha genik ol dujunu or
bozukl ukl ar, atipik baklangéseyaadewevak al
Sunul an ol gu, bu genik spektrum i-inde ye
bul gul ara rajmen geneti k tané konul abil me:
SONUC:

SERACI | e il i kkildi hastal éklarén fenotipi; -
parkinsoni z me kadar uzanan geiligkumbizr SE&ER
hastal ékl arén vyalnézca kIl asi k aid&i@ffkd atidikekint
tablolarla da prezente ol abilecejini g°st
n°bet °yk¢gse¢e ol an hastal arda, met abol i k v
anal izl erdiumuctanel abyl ecej i unutul mamal éd:

mut asyonl aréna bajlée hastal éklaren fenotigj
KAYNAKLAR:
1. Finsterer J, Scorza FA, Fiorini AC, Scorza CA. MEGDEL Syndrome. Pediatr Neurol
Sep;110:2829. doi: 10.1016/j.pediatrneurol.2020.03.009
2. Sequeira S, Rodrigues M, Jacinto S, Wevers RA, Wortmann SB. MEGDEL Syn
Expanding the Phenotype and New Mutations. Neuropediatrics. 2017 Oct;48{3383&0i
10.1055/0037-1602833
3. Wortmann SB, Vaz FM, Gardeitchik T, Vissers LE, Renkema GH, at al. Mutations
phospholipid remodeling gene SERAC1 impair mitochondrial function and intrac
cholesterol trafficking and cause dystonia and deafness. Nat Genet. 2012 Jun 104802
doi: 10.1038/ng.2325.
4. Maas RR, Iwanickdronicka K, Kalkan Ucar S, Alhaddad B, AlSayed M;@lvain MA, at
Al Progressive deafneshystonia due to SERAC1 mutations: A study of 67 cases. Ann N
2017 Dec;82(6):1004015. doi: 10.1002/ana.25110.
5. Roeben B, Sche¢l e R, Ruf S, Bender B, Al
complicated HSP: evidence from a novel splice mutation in a large family. J Med Genu
Jan;55(1):3947. doi: 10.1136/jmedgen2017104622
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P07
N°bet nedeni il e takip edilen hastada
dejerl endiril mesi: Ekli k Eden HUWE1

Saffa Ahmadzada!, Ks mi han RMe rBwea ake Kliant | é

1. Bezmi alem Vakef i niversitesi, Tép Fak,
Kstanbul , Te¢erkiye

2. Genoks Geneti k Hastal ékl ar Dejerlendir

3. Prof . Dr . Burak Tatl é& ¢ocuk N°rol oji M
Girick
POLG geni , mitokondriyal DNA ( mt DNA)
poli meraz gammabénén katalitik alt bir
kri ti ktir. POLG il i kkil:@ hasth&lr®lplaan ;
progresi f eksternal of tal mopl ej i ve I
spektrum ol ukturur Erken baxklangeée-1I| &
patojeni k varyantlarla ilikkilidir.alBtu
(cis/trans) g°steril mesi, ail e seqgr ¢
dejerl endiril mesi kKl inik yorum i-in Kk
n°rogel i kKimsel fenotipler keedéesmiokif n&
olarak genotif enot i p korelasyonunu g¢-1lexktir:
trans biallelik POLG varyantl|l arénén Kk
fenotip yorumuna etkisini g°stermektec
Olgu
On bek yakénda erkek hast a, -ocukl uk
gerilifjJi nedeniyle il eri tanésal dé&] &
araséhdkhezB unil ater al kol da atog? s tkeerl
n°betler izlendi. EEG6de saj santropat
saptande, krani al MR nor mal di . Gel i Ki
entelektg¢gel yetersizIli k var daés. e kFibzuirku n
damak, hafif pektus, kubitus valgus, 2. ve 5. parmaklarda klinodaktili, palmar hiperk
vV e pal mar hi perhidroz saptande. Ek z

(p. Gl yl1051Arg) ve ¢c.1760C>T (. Prica387
HUWE1l geninde c¢.12559C>T (p.Arg4187Cy
-al ékmasénda annede POLG p.Pro587Leu h

HUWE1l il e daha uyumlu g°r¢nse dedrehbeg
tané perspektifiyle dejerlendirild di
Sonu-

Bu ol gu, n°betle baklayan klinik tabl
HUWE1 mut asyonu varl éjénda fenotipik
Di smorfi k bulgular HUWE1l il e daha wuyu
POLG il ikkild@ spektrum a-éséndan di kka
fenotipinin dejerfenditrpl esiediam y gpnan
mol ekg¢l er tané ol aseéel éjéenén klinikg¢me
bul undurul masé gerektijini de¢kender mek
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P08
Kki Nadir Hastaleéején Birld.@
Gl i kojen Depo Hastaléjé tip 6 ve

Fat ma Derya Bulut, Burcu Kuk, Deni z K¢
Dil ek ¥zcan, Mahir Serbes, G khan Tg¢ mg
Nesl i han ¥nenl Mungan

¢ukurova | niversitesi, ¢ocuk Sajl éjeée \
GiriGki koj en dep\W (GhbHVI)t BRYGE peaindeakii bpallelik patojenit
varyantl ar nedeni vyl e gel i kKen karaci]
kaynakl anan nadir bir kal étsal met abol
hi poglisemi, tr ans amennya aeden gldbismektiedii. $iroza kae
deji kebil en heterojen bir k1l i ni k PIK3ID
geni ndek i biallelik patojeni k vary dkirt
Erken -ocuklukta tekrarlayan enfeksiy
ol maktadér. Ol gumuzu tek hastal ékl a a-
ki hastal ék birlikteli]ini vur gul amalk
Olgu: Bek yakeéendaki er kek hasta kar én K
hepatomegal i, hepatosteatoz ve Kkar ababa
akrabal €] & ol an oRYGlLgeninde haneziget patojenike.a768+1G:
varyante s a\plt athnadreé ¥y@& &IDHée. Ol gunun t ak

Siroz gi bi kompli kasyonl ar gel i kmedi
yakéndayken 1 aydaiéd:;beglymengemei $h a ldu
Campylobacterjejure nf ek si yonu saptanan hastada

yél8ak2z ishal ataklaré ol duju, her sece
deéezel medi Ji vV e kendilijJinden d¢zel et
Kmm¢egndglimbud¢gzeyl erinin t¢egmg degkegk sap
PIK3CDgeni nde homozigot p. (Al al89Prof s*zZ
yetmezli k tip 14B tanésé konul dwmwvikastl
SonwH-astalarén t¢m sempébmbwaraa,nag e&rke
d¢e¢kegnme ejil i mi varder Fakat hastadak
ek tanéel ar g°z °n¢nde bulundurul mal e
Campylobacterjejungi bi f ér sat-é& bir patojenle e

GDHVI tanésé izah etmeye yetmiyordu. B
hastaneé dijer bul gul ar @nap nledB nt aon éashé
bu i ki adir kal eéetsal hastal €éjén birl
payl akél deée.

Anahtar kelimeler: Gl i koj en depVWl ,haismhmdre] § ett me:
n®tropeni

n
n
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PS10
Propiyonil-Kk o A Met abol i zmasé Bozukl ukl aréenén
C3/(C4DC+C50H) Or anéeénén Tanésal Pel

Emre Bozkaya-Akdeni z | niversitesi, Teép Fakgl
Ayke BogaAkdeniz | niversitesi, Téep Fak
S.HalideAk baxkkdeni z | niversitesi, Téep Fakyg
Giri k v &ropmibk-ocA met abol i zmasé bozuklu
[ MMA] ve propiyoni k asi demi [ PA] ) tar a
oranlaré standart ol arak kull anélsa d
-ekvdrryasyonl ar bu belirte-lerin ©°zgg¢l
vV e PA ol gul ar éneén a-il karnitin prof
[C3/(C4DC+C50H) ] tanésal etkinliji arakterée
Ger e - ve A9 erkenmaya MMA (n=10) ve PA (
oksidasyon bozukluklare ve dijer or gée
retrospektif olarak dahil edi | di . Ha s
metabolit vé veya oran ¢(zerinden analiz gern-
Wallis ve ManiiWhi t ney U testl eri il e, taneés:

~

Random Forest dejikken °nem séral amasé¢
Bulgular: Kncel enen 38 parametre araseénda,
tanésal ayérécéeleja OGdhipraeré¢i akamnalC3l
0.162). C3/(CADC+C®H) or anénén, MMA+PA grubunc

ayréemadedqje ( Medyanilp33Q/RIL.76 [110@.663; p<0.p03).vé 63k
beyekl ¢ ¢ en yeéiksek (Cliffods U0=0.852
perfor manseéeé da (AUC=0.926) dijer parte
ol arak kull anélan C3 ve CC3/C2, C3/ CO
g°sterse de, tanésal -OHer fooarama&msal greéa eC:
SonuBu retrospektif k oho€rQH) - aolréaknngéanséén,
tanésénda, karnitin stat¢gsenden baj én
biyobelirte- ol abil ecejini g°ster mekt
genilké -mpospektif -alékmalarla dojrul a
Anahtar Kelimeler: Metilmalonik asidemi, Propiyonik asidemi, Acilkarnitin profi
Propiyonil karnitin, Ayérécé tanée, ROC

0206 T, m haskd kalréad é ¢




PS11
Bireysellexktirimik NiGersiiantorni KT ekdkaiv i Asl
Sunumu

Mel i s Kér neenziéenteakDi dehm MDamigrud Uk éym GRl rk-atl
Efel, Merve Bilent, Pel i n I NehRrslanK é s a
Dokuz Eyl ¢| ! niversitesi Tép Fakg¢gltes

Ama -A:l k a p (AKUW),chomogentisat 12di oksi genaz enzim
ortaya -éeékan otozomal resesif kal et el e

birikimine bajlé olarak zamanla dokul a

tutulum gelikebil mektedir. G¢gncel [0t
standart ol arak kull anél maktadeéer. Anca
il e karkéméza -éeékmaktadeéer . i nBuk -baulégkunzé
farkl @ NTBC dozunda tedavi uygul anan i
Y°nt AKMU tanésé ile takip edilen hastal
dozu, uygul ama s¢resi, genl ¢k al enan kK
°ncesi ve sonraseéndaki Kl ini k vezbinydl
verileri dejerlendirild di

Bulgular: Olgu 1; Kk i yakénda kéez hast a, K ay
Kdrarda siyahlakma ki k©yeti ol an hast a
ol arak sonu-1I|ande. AKU tanéseée ile tak
afjéelaréné ol mase, HGA d¢zeyinin y¢é¢kse
dozunda bakl ande. Tedavi sonraseénda el

d¢zeyinde %96. 4 oranénda d¢k¢gk saptand

Olgu2;72 yak kadén hasta, uzun s¢redir v
asit analizinde HGA d¢zeyi 1536 mmol / mc
Fizi k muayenede bil ateral skl er al arikimlerk
mevcuttu. Ol gurfohaVK&t gadgya9NKBCmtedavi
Tedavi sonrasénda ol gunun eklem hareke

saptande.

SonWAKU tanéesé ile takip edilen bu iki
tedavisinin farkleée yak gruplarénda ve
tedavisi ile hem Kklinik bulgularda hem de biyokimyasal parametrelerde étkilir

sajJl anméxkteéer. Bu dur um, AKUb6da stande



https://www.sciencedirect.com/topics/pharmacology-toxicology-and-pharmaceutical-science/alkaptonuria

ol mayabil ecejini d¢kendegr mekte ve has

geliktirilmesine ihtiya- oldujunu g°st

0206T,; m haskdkalréed ér




pPS12
Metilmalonik Asidemide MMUT Ge ni n i Hedefl eyen Korun
Ortaya ¢éekaran Tg¢grl er Araseée Tr o

Harun Bayrak!, EI| i f Du ¥, maXi nYeénf nGaezn - e r
ISincan Ejitim ve Arakteérma Hastanesi,

2Kzmir Bakér-ay !niversitesi, Kzmir.
SMani sa Cel al Bayar !niversitesi, Mani
Girick

Metil mal oni k Asi demi ( MMA) , tek zinci
treonin gi bi amino asitlerin kat abol
ot ozomal resesi f ge-i kIl i dojuktan bi
mitokondriyal enzim olan metimalonRCo A mut azén ( MMUT) eks
yat maktader (1). Bu enzi mi n -GK\wimktilsitrat gibj
toksi k met abolitl erin h¢gcecre - brikimii
mitokondriyal enerji ¢retimini dojrude
vV e b°br ek dokul ar énda ciddi hasarl ar
patogenezinin heng¢ z tam ol ar ak ay edawn
stratejilerinin geliktiril mesini zorur

MikroRNA'lar (miRNA), gen ifadesinin podstr anskri psi yonel
hastal €] én mol ek¢l er mekani zmal ar éné -a
25 negkl eotid uzunl ujunda ol an bu k o

kodlamas | ar da protein ¢retimini kontr ol
genlerin yakl akék %6 0' énén mi RNA' | ar
hastalékla i1l ikkil:@ spesi fik mi RNA' | ¢
- alnméa i nsan ve fare transkriptomik v
oynayan temel gen iMM@Tagedn Bedeftegeh iewrirhsel rolary
korunmuk mi RNA d¢zenleyicilerini kekfe
Y°ntem

Bu -al ékmada, MMA' nén tr ans kkHompdamemse Mus|
musculus a ai t mi krodi zi tabanl é gen eks
edi |l mi ktir. Kl gili wveri setl eri Gene |
Knsan anali zi I -in GSE120683 ver.i s elt
°rnejinden olukmaktadér Fare analizl
metaboli k bozul mal aréna - okl u okr gvaen ko
dokul aréndan el de edil e GSE41044 ve (
Verilerin °n ikleme ve nor mal i-araysAverage)
al goritmasé uygulanmeéexktér (8). Dlimmeapaketr
kull anél mék -dej d@rgizext Dl bk i pe |1 og F(
edi |l mi ktir (9) Bi yol o) clusterRradilarb sk gdonl a
KEGG yolak ve Gene Ontology (GO) biyo-
gen etkilekimlerini vV e e v multivisReie Bidstongs
paketlerinden yararlanéel méexkxtér (10).

Bulgular

Knsan ver. setinde (GSE120683) hast a
ekspresyon analizi sonucunda toplam 1.
Fare modell erinde |1 se baj émséz neyHe de ortal
ol arak dejiken 60 genden olukan bir -




T¢e¢rl er ar as MMUTNRGElgve S C8Ay & Inil 2r 1 nin tut a

akaje rege¢le edil diji son derece kor.
modellerdeMMUT geni nin akaj] é reg¢l asyonu, M N
et tifji i-in se-ilen veri setlerinin tr
Kkl evsel zenginlektirme analizleri, k
korunmuk mekani zmal aré ortaya -ékar méck
aksonogenez ve b°brek/ nefron gel itirkHemki
teren karkél akt ér maklté sainnaylailz iy, o | M4 PEK , v el
h¢cresel mekani zmal ar én i statistiksel
etkilendiJini gestermiktir (kekil 3).
Transkripsiyonel veril eri epigeneti Kk
tar amaMMdUTgedani hedefl eyen 34 fare ve
ve fare |listeleri karkeéel akt érel dej énd

mi RNA tespit d

e mi kKtir. Yap éel8kbpninMMUI
nin 3°' UTR

i
b°l gesine dojrudan ve ¢

geni
Sonu-

Bu -al eékma, nadir g°r¢len ve ci ddi k|
aydenl atmak i-in in silico y°ntemler/|
bir -er-eve sunmakt ad®MUTgkems am | e yfagmge
adet evrimsel olarak korunmuk -mRR3NASphire

MMUTgeninin 3°' UTR b°l gesine dojrudan
d¢zenl enmesinde kritik bir aday yapmaltk
Elde edilen bulgular, MMA'da klinikk genotb e not i p kor el asyonu
patojeni k yolaklaréen aydeéenl at él maseéna
zemin hazérl|l ayarak gelecektekitiRNA mte
tutabilir.
Kaynaklar
1. Manoli I, Sloan JL, Venditti CP (2005) Isolated methylmalonic acidemia. In: A
MP, Bick S, Mirzaa GM et al (eds) G«
2. Du M, Li M, Wu S et al (2025) Metabolic toxicity and neurological dysfunctiol
methylmalonic acidemia: from mechanisms to therapeutics. Mol Med 31:333.
3. Venturoni LE, Venditti CP (2022) Treatment of metabolic disorders using ger
technologies: lessons from methylmalonic acidemia. J Inherit Metab Dis 45887
4. Bartel DP (2004) MicroRNAs: genomics, biogenesis, mechanism, and functior
116:281297.
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6. Esteller M (2011) Nortoding RNAs in human disease. Nat Rev Genet 1283611
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9. Ritchie ME, Phipson B, Wu D et al (2015) Limma powers differential expre:s
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% k. A

keki Metli:l mal oni k Asi demi Knsan ve Fal
Profillerinin K@ArHandlsapiens e MMA |l Ba Athal azé .
araséndaki di feransiyel gen ekspresyol
1.098 anl aml é& OB Musmasoukishé ain met ier 1: KIl k
(GSE41044) i -in dif er(@nmMss museculus/eekrsi p r esty
bajéeémséz fare ver.i seti (GSE1TTg86 Y aif -
ekseni |l og2 kat dej i ki mi ni, -logl0 pdkeg errii
et mektedir Kérmézé noktal ar anl aml é
gesterirken, ma v i nokt alaare dg Kk agjeén |l ree g ¢
0. 05, | 1 og FC| > 0.5). Gr i noktal ar
et mektedir. Terl oer arasénda g%zl emlen
mol ek¢l er d¢zeyde komundujunu vurgul ar
A Comparison of Upregulated Genes B Comparison of Downregulated Genes

kekiKns2zaan ve fare MMA modellerinde far

Venn «kKemasé alombd sapiendGSKIROGB3)IMasr musculud/eri Seti 1
(GSE41044) véMus musculud/ e r i Seti 2 (GCPAEMuUuB38BR )T e
ve(B)lakaj] é reg¢le edilen genlerin °rte¢gkm
her é - veri setinin kesi ki mi, é - yRuTd
FGF1ve SLC8A1




A Top 20 GO Biological Process Enrichment Analysis (Homo sapiens) g Top 20 KEGG Pathway Enrichment Analysis (Homo sapiens)

Gene Count Gene Count
. ® ® 20
® © é ® «
2 ® 2 [ 2y
E @ § ; @
g: ~logo(Adjusted P-Value) g -logso(Adjusted P-Value)
g" é 1e-04
g g
1e-04 4
1e-02
Rich Famoi (R‘a!lo ;i?(ﬂ;enes:‘|;£Termot3‘TotaI[(£énes in Term) Rich Factor (Ratio of é;;eso mOPaithiayctooTotcal Genes in Pathway)
o] Top 20 GO Biological Process Enrichment Analysis D Top 20 KEGG Pathway Enrichment Analysis
(Mus musculus) (Mus musculus)
transiaton at postsynapse ®| -ogis(Adjusted P-Value) Biosynthesis of unsaturated fatty acids B
translation at synapse o| Collecting duct acid secretion . Goive ot
e apiasmis wassibon °® * Tt s Coronavinus debase . COMD-30 ° * 2
g bosoma!sma:,l;:gﬂ;:gg: ::l: [ e E' Glutathion: em’Zx:%:;?Tr: 0. ® =
2 . rRNAmetabe}chrocg ... :Efj 2 EGCFR;ytoslneklnusel;m‘bn‘::rre::tzlncrg o o
T roomimeproten compler bogeness % O rearopnospolinis metssolem | © OO W T
g cafgfﬁ‘§§§'§E§§§?§E§§E'§i g Gene Count % c""“"e'"mm:::'s"{f:%f:' :' : ,
g - :m"j?;x 'gi;:bf\ﬁs'ﬁi ® 940 = xmpxbs;gn‘iw"‘g e :E:Z
B} RS ;a:'°:£:§"'g°$eé:.§g::§é :fg § crowtn nomane synesis,ser e\er;a:é:ascsl%i e ]:'m
wound healing @ Sphingolipid Signaling | ® i
Reg. of protein-containing complex sesamy o= O Aophagy sl |8
Rich Factor (Ratio ofébenes‘;v?ohrn:’{: Total Genes in Term) Rich Factor (Ratio of OG‘esneg f: P‘;mw:;?o OTiial Genes in Pathway)
kekiKns3an ve Fare modell erinde etkile
kar kél akt gA) iHaro sapiensyea(C)iMas musculus - i n Gen On
Biyolojik S¢re- analizi sonu-I|lare. Yar
devel opment) ve kas organé gelixkimi s
g° zI| en m@)kHomeodsaprenye (D) Mus musculus - i n KEGG Si ny
sonu-1| ar ée. Bal oncukl ar én b oiysuet ui sgteant iss:
derecesini (kermez-de] grikkr el ¢ s mah,ivaRKde
Fokal Adhezyon gi bi kritik sinyal y 0
etkilendiJi belirl enmicktir
Position 954-960 of MUT 3' UTR 5" .. .UGCACAUGUUCCCCAGAAUGUAA. ..
hsa-miR-181 d-5p 3' UGGGUGGCUGUUGUUACUUACAA
Position 645-651 of MUT 3' UTR 5' . . .UGACGCUCUCUUAAAUGAAUGUU. . .
mmu-miR-1 81d—5p 3' UGGGUGGCUGUUGUUACUUACAA

k e k iHbmo4apiense Mus musculua r a sMMU@ genini hedefleyen miR81d5p'nin
di zi korunumu. KIBst&ap' wmenf alt guer che RMAR

Tablo 1. K nMMUM) v Fare Mmu) Genl erini Hedef |
Korunumuna Sahip Ortak miRNA'lar

Fare (Mus musculug Kn s @&omo Sapieng

MiRNA MiRNA Dizi (Sequence)
UGAGGUAGUAGGUUGUAUAG

mmulet-7a-5p hsalet-7a5p uu
UGAGGUAGUAGGUUGUGUGG

mmu-let-7b-5p hsalet-7b-5p uu
UGAGGUAGUAGGUUGUAUGG

mmulet-7¢-5p hsalet-7¢-5p uu
AGAGGUAGUAGGUUGCAUAG

mmulet-7d-5p hsalet-7d-5p uu




mmumiR-106b5p

mmumiR-15a5p
mmumiR-16-5p

mmumiR-17-5p

mmu-miR-181d-5p

mmumiR-191-5p
mmumiR-195a5p
mmumiR-1a3p

mmumiR-221-3p
mmumiR-23a3p

mmumiR-29a3p
mmumiR-29¢3p

mmumiR-30d-5p
Koyu

hsamiR-106b5p
hsamiR-15a5p
hsamiR-16-5p
hsamiR-17-5p
hsamiR-181d5p
hsamiR-191-5p
hsamiR-195-5p
hsamiR-1-3p

hsamiR-221-3p
hsamiR-23a3p

hsamiR-29a3p
hsamiR-29¢3p

hsamiR-30d-5p

°ng°r¢lenl erdir.

UAAAGUGCUGACAGUGCAGA
U

UAGCAGCACAUAAUGGUUUG
UG

UAGCAGCACGUAAAUAUUGG
CG

CAAAGUGCUUACAGUGCAGG
UAG

AACAUUCAUUGUUGUCGGUG
GGU

CAACGGAAUCCCAAAAGCAGC
uG

UAGCAGCACAGAAAUAUUGG
C

UGGAAUGUAAAGAAGUAUGU
AU

AGCUACAUUGUCUGCUGGGU
uucC

AUCACAUUGCCAGGGAUUUCC

UAGCACCAUCUGAAAUCGGUU
A

UAGCACCAUUUGAAAUCGGU
UA

UGUAAACAUCCCCGACUGGAA
G

yazél an mi RNAMMAWMGennnenl B¢to UdaRalk

02067/, m haskdlalread e r .
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Ail e K- Ciddi Fenotipi k Farkl él ékl a
Elif Ar sl antoyklwur ova | niversitesi ¢ocuk Met at
NazmiyeT ¢, z e | G¢ukyrzova | niversitesi ¢cocuk M
Fatma DeryaBulut-¢ ukur ova | niversitesi ¢tocuk Met
Abdulsamet Ala-¢ ukur ova | niversitesi ¢tocuk Gast
DenizKor-¢tukurova | niversitesi ¢ocuk Metabol
Halise Neslihan¥ nenl i Muuwnkguarnova | niversitesi ¢toc
Bilim Dal é
GKRKKk
Tirozinemitipl(TT-1) , tirozin katabolizmasénda g°revli
ot ozomal resesif kaleéetéelan nadir bir kal étsa
b°brek hasarénanywéya-aagt Yeauklbfijunda kol es
prezente ol abilir. Kl'inik spektrumu asemptor
yel pazede dejikkenli k g°stereadiaciirj.erErykeetnmetz:
karsinom (HCC) geli ki mini °nl emede -0k ©°neml
di kkat -ekmek amacéyla ol gularémézé sunduk.
OLGU-1:Annebaba akrabaléejé bulunan, 35 gestasyor

solunum sékeéentéseé nedeniyl e yeni doj an yoju
bakvurdujunda hepatospl enomegal iyon testleriwe ldEperanorsye

saptanarak takibe alénméktée. N°rolojik sorun
>18.000 ng/mL olan alfh et oprotein (AFRAJO dgpgkemide i gérimde
etmi ktier MgkKkesimil aseton d¢gzeyl erii nor mal di

FAHgeni nde homozigot, y¢ksek ol aséel ékla patoj
tip-1 tanésé konul du. On ayl ékken nitisinon t e

tedaviye rajmen kronrn &cikjagracn g &gl Ibeirdigud elriék tvi

OLGU-2Ai |l e taramasénda ol gumAHg et nydeek éarnychak ih oanmo
Dort sorunsuz dojum °yk¢gse ol an annede hep
s¢ksinilaseton yegkseklijJi veya g°r¢gnt ¢l emede

TARTI k MA
¢Cocuk ol gumuzda ol dlu,j us gk iinitliarsoeztionne md ¢ zteiypl e

kol estaz, karaciijer yetmezl ifj]i ve HCCOnNnin a
yapél mal edeéer . Ayréca aillgaliariemeée , aypone kwetza gy
fenotipik farkl éléeklar ol abilecejini ortaya
klinik ve biyokimyasal ol arak kkeagabi bmgkri d-
16de benzer bir duruma rastlanmadéj éndan det

Anahtar kelimeler: Tirozinemitipl , s ¢ k s iFAHgéng HGCt o n ,

0206 T, m haskdkalread é 1




PS14
GM1 Gangliosidozun ¢GNM1BGwuongl uoAndbam
Seyir,LysoGM1 ve N°rositoliz Beld.

Elif G¢ |, Blalil Tuna Akar, MustafaK e | é -
Ankara Etlik kehir Hastanesi

Gi r GML gangliosidozGLB1geni nde ki bi aleli k patoj ¢
olan ve lizozomalb-gal akt ozi daz enzim aktivites

resesi f ge-ikli n°rodejeneratif bir 11
g°re infantiidf anTtiipl /3 )u,veme 4 (Tip 2) v
ayrél maktadér . Bu -al eékmanén amacée, n
hastanén demografik, klinik ve biyokinr
Y°nt:ental ékmaya GM1 gangliosidoz tanes:c
edi Il miktir. Veriler geriye d°n¢k ol ar e

bakl angé -b-galgkbozdaza enzim seviyeleri, Ly€BM1 ve serum Asparte
transaminaz (AST) / Al anin transamine

sonu-I|larée dejerlendirilmiktir.

Bulgular: Hast al arén 5'i kéez (%83.3), 1"
akraba evlIiilifJi yke¢seg bulunmaktadér.
hastada semptom baklama yaké 1 ay ibl
gal aktozidaz enzim d¢gzeyl dekKekl ¢ ¢
hastal arén tamaménda hipotoni ve gel
hepatospl enomegal i, kaba yeé¢z gor ¢nglmer
bul gul ardeéer Hastalarén 4' ¢nde (%66)
(%l16. 7) nistagmus ve bir hastada ( %1¢

i ncel emel erde, nN®°rositolizin veé nnr dd
belirgin y¢ksek ol duju ve-GMilaldglzalyil leen
Kekil de y¢ksek ol duju g°zlenmiktir.

Sonu-GM1 gangliosi doz, hi potoni, gel i
n°rol ojik bul gularl a seyreden °1 ¢mcygl

karacijer fonksiyonlaré nor mal ol maseé
y ksekLyseGM1 seviyelerinin tanéda -ok dej
Bu progresif hastaleékta bul gul aréen erk
il e geneti k analiz sonucunu bekl emeder

02067/, m haskdlkalread e r .
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Li zozomal Asit Lipaz Eksi klifjgi Taneél e
NazmiyeT ¢, z e | G¢ukdyrzova | niversitesi, ¢ocuk
Elif Ar sl antojklwr ova | niversitesi ¢tocuk Besl

Berrak Bi | gi nerrA®katbgzBi |l kent kehir Hastanes
Kl'iniji, Ankar a

Fatma DeryaBulut-¢ ukur ova | niversitesi, ¢ocuk Be
DenizKor-¢ ukurova | niversitesi, ¢ocuk Besl en
MeteSucu-¢ukur ova | niversitesi, Kadéen Hast al
Neslihan¥ nenl i Muwnkguarnova | ni versitesi, ¢Cocuk

Gi rLiikzzozomal asi t -D)LIRAgz na kndiekklii jbii (al Alel i1 k

ol arak geliken nadir-r bir | i pid depo hact
bakl angé-|l & kolesteril ester depo hast al
azalms é |l i zozoml ar da kol esterol esterl er

hepatosteatoz, fibrozis, dislipidemi ve erken aterosklerozla karakterizedir. Seladigoate
yapélan enzim replasman tedavisnil(&Rdneé¢ I

etkili bir tedavidir. Gebelikte sebelipaz! f a kul | anéména il i kkin
tanél é& hastamézda gebeli k d°nemindeki ER
Olgu:Yi r mi bir yakénda kadén hastanén yeni
Bek yakénda kar énda Ki K1 ik fark edi | me
saptanmécxkt é. Ai-blaeb ah e k¢ sacknrdaeb agnee ve  Znzey
yakénmal ar vardeée. Muayenesinde boy keésal
dejerlendirme ve g°z muayenesi doj al dé .-
kolesterol: 215 mg/dL, HDIKolesterol: 36 mg/dL, trigliseridt61 mg/dL, ALT: 64 U/L ve AST
49 U/ L olarak saptande. Batén ultrasono:

saptandée. Dijer sék g°re¢l-emkeind jeiklsi yé&aden
14 yakénda ailabéyatgsyar kKbuhgu!l areelLIPA geainde
saptanan homozigot patojenik varyant i

yakénda bildiril meyen bir gebelik °ykg¢sye
Tedavy e emzirme d°nemi dOhi | 17 ay ara ver
mi adénda 2900 g ajérlejenda sajlekleée bir
Tart Slom@ESD, hepat omegal i, di sl ipidemi
hastalarda ayérécé tanéda d¢gkegnegl mesi g
bozukl ujud+wd f aSelealaivpada nin -ocuk ve eedeive
karacijer hastal é]é& ¢zerine olumlu etKki
deneyi mi, izl em parametrel eri ve ERT kul
CESDO6de gebeli k veekiakitzalseyno nv ed °tneednal veir idnedn
dejer |l i bulunarak sunul muktur .

Anahtar Kelimeler: Kol est er i | ester depo hastal é
di slipidemi, karacijer disfonksiyonu

0206 T, m h askd kalréad é ¢
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NKX2-1 Kl i kki |1 Benign Herediter |
G¢l Akerer kdn Abédruerkr ahman Akgeén
IFérat !niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢oc
Fet hi Sekin kehir Hastanesi, ¢ocuk N°©°
SFérat ! niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢oc

BD, EIl ©z¢é&]

Girik:

NKX2-1 geni ; tiroid, akcijer vV e santr
transkripsiyon faktor¢gnyg kodl ar . Bu
konjenital hi potiroidi ve solunum gum&
ortaya -ékabilir. N°roloji k bulgul areéer
ve geneti k hastaleéeklarén dejerlendiril
Olgu:

Anne ve babasé araséeénda akrabal ék ol m
yak kéz hast a, yé¢réemeye bakl adéktan s
d¢kecek gi bi ol ma vV e hareket bozukl
bawir du. Ayréca anor mal hareketlerin uy
hastanén v¢igcut ajeéerl éjé -11MR)7 d&lgd u(j<u3 Ps)
hareketler daha -ok istemsiz at élmhelernde
rutin biyokimyasal, kan gazé ve amony
Met abol i k tarama testlerinde belirgin
ayérécé tanesé i-in dejerlenduriKemnarn
d¢zeyl er i nor mal saptandéeé. Beyin MRO6E!
arteke saptandeé. Etyoloji k arakter ma
ge-i Kl i beni ng her edi-igenmdek.547del§pyVetl83Tepdstdi
heterozigot, muht emel pat oj en#tlk gferna nm
hastal ekl arén benign herediter koreder
spektrumlarda g°r ¢l ebutd ekkejni bi buhagek:t
ve b¢gyéeme geril i nedeniyle hasta mu
baba takéyéceléek analizi ©°neril di
Sonu-:

NKX2-1 gen mutasyonlarée ©°zellikle -ocuk
bul gul arl a prezente olabilir N°rol oj i
etiyolojilerin déklanmasé tané B¢becruk
bakvuran hadtallaxxkal NKXastal ekl arén a
gerektijini g°stermektedir. Hasta d¢ze

02067/, m haskdlkalread e r .




PS18
¢cocukl uk ¢ajeéenda Tekrarl ayan Akut Kar
NBAS ve SCYL1 Olgu Sunumu

Emi ne Didem De mAy 4 &éeiBjjen’tt Duygu Uzt WertD
Peketfbd@el i n i NeRrslanKé s a
Dokuz Eyl ¢l !'niversitesi T

, Fak¢l tes
2Kzmir Biyotép ve Genom Mer

ep
kezi , Kz mir

Girick

¢ocukluk -ajénda tekrarlayan akut kar
mor bi dite vV e mortalite il e i kki Iic
enfeksiyonla tetiklenen akut kar aclimiex
NBAS gen varyantlaré infanti/l karaci]
SCYL1 gen varyantlarée ise kolestaz, ¢
karakterize CALFAN sendr omu i diyenlailaltetikieker
akut karacijer yetmezlif]i atakl areé bu

SCYL1 gen varyantlaré saptanan ol gu s
Olgu sunumu

Yedi yakénda erkek hasta ¢(st solunum y
transaminaz y¢ksekliji atakl aré nedeni
benzer klinik tablo sonraki getaséedda
1400 1 U/ LOGye, ALT d¢zeyl 860 [ U/ LOye
saptandée. At akl ar arasénda karaciijer
bul undu. Met abol i k, enf eksk yyapealeamtge
i ncel emel erinde patol oj i saptanmadeé.
kol anjiyopankreatografi ( MRCP) incel e

manyeti k rezonans g°r¢nt ¢ludmenamortman e

analizinde SCYL1 geninde homozigot frameshift varyant ve NBAS geninde homq

mi ssense varyant saptandeé. Segregasy

heterozigot takéyeceéelék g°Pehesédasénda
| di

dejerl endir.i . Hastaneye yat ér él ar s
karacijer fonksiyon testl erinde y ¢ ks
gel i Kkmestasgzarlisnesthi n( NACYi tieldeavbisn | ibl
il yil exkme g°zl endi

Sonu-

Vezi k¢l er t akrecharal avzemi golrgeiti kul um ger
NBAS ve SCYL1 gen varyantlaré hepatos
enfeksiyonlarla tetiklenen akut kar &g,
°czelli kl e enfeksiyonla ilikkil:@ tekrar
vezi k¢l er trafi k bozukl ukl arénén ayer
tané, uygun klinik takip, éakm&rlaglk nv gr°
kritik °neme sahiptir.

0206T,; m haskdkalréed ér
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A-ékl anamayan Metaboli k Ensefal opat

Merve Bilen!, Pel i n 1T ekknei nkeé slai d e fn Maimigrud Uk é4m
Mel i s K&é&r ntEizl éktaahk?!, Qur Arslam® Ef e

Dokuz Eyl ¢l !niversitesi Tép Fakg¢ltes
Gi rb-kcet oti yolaz eksikliji, keton cisim
otozomal resesif ge-ikli bozuklujudur.
ketoti k metaboli k krizler ve neentsaebfoalliokp
Bu -al ekmada, akut ensefal opati tabl o:
b-k et otiyolaz eksi kIl if]i ol gusu sunul mak
Olgu:On bir ayl ék kéez hast a, genel dur u
bul gularé ile pediatrik yojun bakém ¢
tet ki kl eri al énan hastaya, y¢kseke.dokzr
manyeti k rezonans g°r¢nt ¢l emede bil at
czere bazal gangliyonlar il e mezensef e
izl enen hastanén t edavitig,iribofavimnkoenaik @QhOd &
karnitin ve tiamin) ekl endi . ¥yke¢sende
bakl adéjé, dojum °yk¢gsegnegn normal ol du
birinci derece kuzeinz osaat] uscdrirraeniyla
bi yoki myasal parametrelerin Ve k an g
bul gul arénda kademel i geril eme g°zl en
C5-OH (3-hidroksizovaleril karnitin) ve C& (ti gl i |l karni ti n)

organik asit analizinde belirgin-i2etil-3-h i dr ok si buti ri k asi't
genetik analizdéACAT1geninde homozigot.547G>A (p.Glyl83Argp at oj e n i

sapt ankaertaokt ibyol az eksi kIl i i tanésé do]j
enfeksiyon, a-l ek gi bi duruml ardan ko
Aci | durumlar 1 -in teda®gr!| gfQcdiert mmens i rod
hastanén jkonuek abal] @mséz y¢reyebildii]i
bozukl uju ve hafif d¢zeyde geli ki msel
SonkE+ken -ocukluk d°neminde akut met al
met abol ik asidoz vV e ensefal-beptadot i ytodk
dekenegl mel i dior . Erken tané ve uygun mie
ve n°rolojik morbiditenin azaltél masér

02067/, m haskdlkalread e r .
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Kk i Nadir Hastaleéek, Tek Ol g
N-Asetil glutamat Sentaz Eksi kliji

Melda FatmaKdi r sjfdfu Dr Cemi | Takceo u kehir

GamzeKar a maPwrloéf Dr Cemil Takcéojlu kehir Ha

HasanBa«KT é b b i Geneti k Anabilim Dal é&, Il nterg

k¢ krYeén déPreoni Dr Cemil Takceéojlu kehir Has

Di J dBezen-Pr of Dr Cemi |l Takcéo]jl kehi Hast
u

e
hir
Nafiye Emel¢ a k aBr of Dr Cemi | Takceéo kehir He

—

til glutamat sentaz (NAGS) eksi kli]
nadir bir proksi mal cre d°ngge¢s.,
ekl em kontraktg¢rl er i ezieimpedekta ik
jer bir geneti k hastal ékter. Bu
m sonrasé dojan term b
um séként ése, besl enme
L olarak ©°1 -¢1 mg¢ wdt sadyum
rbamil glutamat tedavi |
|l emel er ve molek¢l er geneti
Bulgular: Met abol i k testler ¢re d°ng¢se¢ bozukl
NAGS geninde bialelik patojenik varyant

séraséeénda hastada femur, tibia, éfriekdlaa v
ekl em kontraktg¢erl eri gel i kmi ktir. Radyol «
geninde homozigot patojenik varyant sap
Konul muktur .

SonuNeonat al d°nemde a-éeékl anamayan | etar ]
dejerl endiril mesi gereklidir ve y¢ksek s
mevcut hastalék il e uyumlu dejidjsuwe t°apllun
geneti k hastal ek ol aséléje degkegnegl melidir
hastada birlikte g°r¢lebilecejini gP°stere
Anahtar Kelimeler:Hiperamonyemi, M s et i | gl ut amat sentaz ek:

Girick

N-asetil glutamat sentaz (NAGS) eksi klifji,
eden hiperamonyemi Il e ortaya -éeékan nadir-r
cre dP°nge¢gsenegn il k ve héz kasseattledywacd 6en
all osteri k abseval gl yt aohatnénN sentezini k
eksi klijJi; belirgin kekilde artmeéek pl azmi
d¢ K¢k sitr ¢l i ni | ko nksaarnat krtaesryioznel dairre. Tam en
n°rolojik bozulma genelli kle dojum sonr a
parsiyel eksi klikler i nfant, -ocukl uk v
bozuklu&ksaméa aNAGS eksi kliji, hedefe y©°n:
a-eéséendan benzersizdir. G¢ncel tedavi ya
asetilglutamatén yapésal anal o] uunanladiriktekakut
hi per amonyemi t @ébbi bir acil durumdur .

det oksi fi kasyon gerekebilir, ancak bu tec¢




prosed¢r el riskler i -erir. Kesin taneé me
analiz ile konur. Bruck sendromu il k ol a
kérélganl éjé ile karakter Ggmr¢ mFEBPEAveyaPL®ODZX
genl erindeki patojenik varyantlara bajl e
bozul maya vyol a-an nadir bir ot ozomal r
edi |l mektedir. Bu lgefneonatpilrb ay ak éfnld-a¢ &kd il
nadir !l ijJi klinik spektrumun ve uzun d°ner
Bu makal ede NAGS eksi kIl if]Ji ve Bruck send
smul maktadeér

Olgu Sunumu

Hast a, birinci derece akraba ol an sajl é
yeni doj ande. Gebeli k s¢reci yakam tar zé
ile komplike olup prenatal ultrasonografide sol alt ekstremitedes al ék sapt an
prezentasyonu nedeniyle 38+5 gebelik haft
bekinci daki kal arda séraséeyla 8 ve 9 ol a
bak - evr e s iikmBayenedenbilatedal pes eguinavarus ile birlikte el ve ayak bilekle
hafif kontraktg¢rler saptandé. Yakamén 52.
yeni dojan yojun bakéem ¢nitesine rydait,értéakair
séekentésé ve |l etarji gel i kmesi sczerine €
benzer.i hareketl er fenobarbital ve s¢ér ekl
incel emesinde pl dmmal.anmoin yGanko | d ¢ 7 &(3riebfneorl & nl
saptandée ve ajeéer neonatal hi peramonyemi
al kaloz izlenirken, ire, kreatinin ve so
bqundu.Hperamonyemlye y°neli k acil tedavi k a
benzoat, sodyum fenil b¢gtirat vV e kar bar
hemodiyafiltrasyon uygulandeée. Hemodiyafzée
144 Omol / Léye geriledi ve i1zl emde nor mal
amonyak d¢kegre¢gceg tedavi s¢rder el ¢rken pr
sonrasénda devam eden i rrditranbeidlel tfee muerd edni i
tibia ve fibulada diyafizer keéereéklar sap
hor mon d¢zeyleri -hodmaksbuil uamr keb, d2sey
replasman tedavidd a k | and é . Met abol i k incelemel erd
sitr¢glin degzeyinde belirgin azal ma ve arc
nor mal bul unurken i drar or gani k uaslgular praksimad
cre d°nge¢se¢e bozukluju ile uyumluydu. Karhb

N-asetil glutamat sentaz eksi kIl i NAGSgdnmnae homgigd
patojenik varyan{c.1450T>C; p.Trp484Args apt anar ak tané dojrul

ardéndan sodyum benzoat ve sodyum fenilb
devam edil di ve doj al protein al émé kader
kereki kwgme s i czerine kemik kérélganl eéejeée &

FKBP10geninde homozigot patojenik varygot890_897dup; p.Gly300Tes)a pt anar a
Bruck sendromu tip 1 tanésé konwldu.edidasd

met aboli k dekompansiyon veya infg¢gzyon il
amonyak d¢zeyl eri referans aral éj énda
monoterapisinin ardéendan btc¢éaybsgumec uv ee dn®rdage
ol ar ak dejerl endirildi vV e takip s¢recin
Segregasyon analizinde her iki ebeveynilNd&SveFKBP10g e n | e r | a-éseéend
ol duju g°steril di

Tart ékma
N-asetil glutamat sentaz (NAGS) eksi kIl iji,




hastal ékl ardan biri olup -o0oju zaman ruti:
nedenl e kesin tané genelli kle metabol ik i
konul makt adér . NAGS eksikilijlie sepdaviikdi
bozukl uju ol masé a-éséndan da benzersizdi
tedavi protokoll erine erken d°nemde ekl en
asemptomatik peryun ardéndan ortaya -ékan a-éekl
hi per amonyemi a-éséndan hézl é dejerlendi
hezl e tedavi ile ciddi hiperamonyemiyel ea
gesteril miktir Bruck sendromu tip 1 ise
karakterize nadir bir otozomal resesif oc¢
genel l i kl e doj umda meavkclua maokl taan, kioznlteryaeknt ¢dr
kemi k kéereéklaré ve progr e SKBP1lOgenikdeki béalkelik patojerl
varyantl arén kol ajen katlanmasé ve -apra
bilinmektedir. Uzun d°nem y°netim fizyot
girikimler, kemik znhiennenreasli yvoe] ui nnlturjauneunr® z
Bi fosfonatl ar kemi k miner al y 0] uhirhelt@du; rancak
skolyoz progresyonu veya uzun d°nem fonk:
klinik bulgularén tek bir hastal ék il e t
hastal @& én birliktmeshiulanavseheaere] dnkk g s
teknolojilerinin yaygénlakmasé ile birlil
daha sék bildirilmektedir. Bu durum °zel
deha ol aséder Sunul an olguda neonat al h i
Bruck sendromu tip 1 tanéseénén konul mas
il gilendiren bulgul aréen di kkat IBei |ydoirjuinmiazr
olguuNaseti |l glutamat sentaz eksikliji il e B1
bil diren |literatg¢grdeki il k vakadeéer. Bu d
dejerl endirmelleirmink °hemoé nii p viel &k geneti Kk
dejerlendiril mesi gerektijini ortaya koyr
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kekil 1. | st ekstremitelerde (dirsek ve e
ve bilateral konjenital talipes ekinovarus deformitesi.




kekil 2. A, B: S

, o] , tibia ve fibul
humerus diyafiz kéréejeé

r
€ g°steren radyogr
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P25
Pompe Hastal €] énda Fenotipik
Knfantil ve Ge- Baklangeée-1é& Kki C

Sel en HAS, HalFTdaMKAR 2, Harun YILDIZ 3, Abdulkerim KOLKIRAN 4
T.C. Sajl ék Bakanl éjé SB|] G¢l hane EJi

Hastal éklare Kliniji, Ankar a
2T. C. Sajlek Bakanlejé Etlik kehir Has
Ankara

SAtat ¢rk Sanatoryum Ejitim ve Araxkteéerm

KIl'inijJi, Ankar a

“T.C. Sajléek Bakanl éjé Etlik kehir Has
Girick

Pompe hastal €] &€ ,-glluikzozz cdmaazl ea&kssiitkl a] f a
bakl angé-|l & ajér kardiyak formdan ge-
geni K Kkl inik spektruma sahip ot ozo iken
bakl angée-1¢é& ol gularda kardiyomiyopat:
bul gul ar daha silik olup tané gecikebi
farkl é& klinik fenotiplerl e koirmyaaysaa |- évk
°zelliklerinin karkél akteérél masé ama- |
Olgu Sunumu

KI' k ol gu, yeni dojan d°neminde i Kitme
hi pertrofik kardiyomiyopat:i nedeniyl e
afagl ukozi daz enzim aktivitesi bel irc¢
referans>7.50 GAAgen analizinde homozigot ¢.2662G>T (p.Glu888Ter) patojenik vai
saptandée. V-aegahté&nf €ROMI p ile ilixkkil
i nd¢ksiyonu exlijinde erken d°nemddg zee
enzim replasman tedavi si ile 1zl eme al
Kki nci ol gu, 14 yakénda erkek hasta o
devam etti]i anlakéelan transaminaz ve
Hastada kas g¢-sézl ¢ ¢, efor i n tBEXO eormal
olarak raporl-ghdkoziL@&dsakt iaviftaesi d¢

protein,; referans> 6. 70) ve GAAgermanalizhtec -
32-13T>G (IVS:13T>G)ve c. 2662 G>T (p. Gl u8 8 Bot earyant

saptandée ve ol gu ge- baxklangeée-|1 & Pompe
Sonu-

Bu i ki ol gu, Pompe hastaléjénén ayneé
d°nemde kardiyomiyopati ve hipotoni il
persistan kreatin kinaz ve trang@&mif oa :
uzanan geni K fenotipik spektrumunu
kardiyomiyopati, hi potoni, persistan
hastal arda Pompe hastal ] & ay émaBkctadamd &
mol ek¢l er dojrul ama, tanénéen kesinlecx
a-éséndan kritik °neme sahiptir.
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Literate¢rde KAIKG Ollagrnue | eP CB\Gla | ddlatsd 2 d he D¢
Bakarél é Gebeli k ve Canl é

Merve SetenayAKY | ZL| ER GANE&ra | niversitesi
Merve KO¢ YEKE-ANnXkara | niversitesi ¢ocuk
Kl k By rR} C; K-ARAara | niversitesi ¢ocuk
EnginK¥ SEAnkara | niversitesi ¢ocuk Metab
Semrat ETKNKAXAkara Etli k kehir Hastanesi
N¢e k€t Rl R KUFAANKara | niversitesi Tébbi
Fatma TubaE MKNOJlAhkara ! niversitesi ¢ocuk

GiriK:
Fosfoglukomutazl eksi kl i-gDG) ( PGM1li koj en met a
glikozilasyonunu etkileyen, multisistemik tutulumla seyreden nadir ve tedavi edilebi

konjenital gli kozil asyon bozukl ujudu
disfonksiyo n u , Il yopati, kardiyomi yopati,
anomal il eri-gndl akteoazbtiddavi Dinin hast al
lyilektirebildiiji g-€CPGéril nkiakd énl andad
sou-1laréna ilikkin veriler oQ G kt- aan &sléeé&
bilinen il k bakarél é gebelik ve dojum

Y°nt em:
PGM1CDG tanéesé geneti k ve biyoki myasal

| aboratuvar ve gebeli k s¢grecine ait \
gebeli k °ncesi, gebeli k s¢reci vV e iyagk oe
koage¢l asyon parametrel eri i le klinik ¢
Olgu:

Hastaya -ocukluk -ajénda késa boy, dis

vV e kreatin ki naz arteéexe nede n iP@Nlegenigda
homozigotc.1508G>A (p.Arg503GIny ar yant é s affD&namaal s B(
gal aktoz tedavi si (0,5 g/ kgl ge¢n) il e
kardiyak bul gularda gerileme g°zlendi.
ve gebeliidk ss pil e siemc i mu lkikedilpi. Gelzelik
karacijer fonksiyon testl er.i {
di ve kardiyak fonksiyonlar
da geli kKen gest aaslytoénneal ad iéynadbée.
k, hepati k veya kardiyak kompl
ile 3070 g ajeéerléejénda sajl ¢
dir mesi nor makzdbulyneér weamr ygehn
|l ek saptande.
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Sonu-:

Bu olgu, klinik olarak stabil seyreden ve uygun metabolik tedavi alan PGNIG ¢
kadéenl ar da gebelijin bakarel é bir K
multidisipliner izlem ve devam eden@®al akt oz tedavi sinin ir
ol maséeéna katké sajlayabil ece]-CDG@&IKki¢nNh
creme danékmanl eéjé ve gebelik y°neti mi
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Doj ums al Met aboli k Hastal ekl arda Akut M
Renal Repl asman Tedavi si : 11 Yeéell

Merve SetenayAKY | ZL| ER GANE&ra | niversitesi ¢o
EnginK¥ SEAnkara | niversitesi ¢ocuk Metabol
Eda EYDURAN-Ankara | niversitesi ¢ocuk Yojun

Doj KAYMAZ -Ankara | niversitesi Yenidojan B
LeylaKAYA -Ankara | niversitesi ¢cocuk Sajl éje
Merve HAVAN -Ankar a | niversitesi ¢ocuk Yojun

EmelOKULU -Ankara | niversitesi Yenidojan Bil
TankENDKRAKk ara | niversitesi ¢ocuk Yojun
Fatma TubaE MKNOJlAhkara ! niversitesi ¢ocuk M
Girik:

Kal ét sal met abol ik hastal ekl ar ( KMH) ,
metabolitlerin hezl e biri kimine bajl é

ol abilirler. lre d°nge¢se¢ bozuklukl ar guwi
i drar hastal &) énda (MSUD) i se y¢ksek |
Amonyak Ve | ©sin gi bi toksik met abol i
dekompansasyon duruml ar énda renal nr ep
uzakl akt ér él maséené sajlar. Bu -al ékmada
tedavisinde s¢rekli renall repl asman

dejerlendirilmiktir

Y°nt em:

Bu retrospektif kohor tHa-za Irakmaxs®E2nxd at a rAij
basamak bir merkezde yenidojan ve pedia
hi perl °sinemi nedeniyl e CRRT uygul anasn
bozukl ukl ar é&, organi k asidemiler ve MSU
klinik ve laboratuvar verileri analiz edildi.

Bulgular:

Toplam 38 hastada ger-eklexktirilen 49 C
bakl ama yakeé 1,4 ay idi. Diyaliz seansl
bozukl ukl ar é ve 6060seé (%12, 2) o r RTamoddtiteler
arasénda s¢reklii venoven®z hemodiyaliz

hemodiyafiltrasyon (CVVHDF) 21 seans (9
d¢zeyl erinde belirgin azakmaoganke f8i7; 6

%7 4, 8 ol ar ak saptandéeé. Mrordbaditapenie I(ped;044) ke
hipoalbuminemi (p=0,006CVVHD grubunda anlamlé ol ar
kompli kasyonl ar ve mortalite a-éséndan
mort al

e %28,9 (11/38) olup en y¢ksek
I

it
bozukl ukl ®&rddmda ®BHA0degkek 1 se MSUDOGdAde %l




Sonu-:

CRRT, KMHO6I1l arda geli ken akut met abol ik
d¢zeyl erini héezla de¢kegrmede et kil ve |
°] -¢de altta yatan metaboli k tanéya bR’
araséenda etkinlik ve g¢venli k a-éséndan
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Kal ét s al Met aboli k Hastal ekl ar d:
Tek Mer kezl i Bir Kohor't ¢ al

Merve KOC¢ YEKFR!tZna Tubal2EMKNOUWIU S! R! ¢
Merve Setenay AKYY ZK| BRd&] KEK | KiKd iR# NK ¥

Ankara !niversitesi Tép Fak¢l tesi ¢oc
Ankara !niversitesi Nadir Hastal éklar
SAnkara !niversitesi Tép Fak¢l tesi ¢oc
Ama - :

Kal et sal metabol ik hastal ékl ar , y aka
hastal éklarder. Klinik tablo -ojunl ukl
bul gul ar erken tané a-éséndan °fnienmlni g

olabilir.

Y°nt em:

Bu retrospektif kdb0o25 vyallkamasamaser
met aboli k hastaléek ol gusu araséndan c
Demografi k, biyokimyasal ve kIl i nDeknmatolgik

bul gul ar hastal ék al t tiplerine gore
istatistiklerle analiz edilmiktir. Tel
kaydedi | mi ktir.

Bulgular:

Toplam 1.012 hastanén %24, 96unda (n=
hastal ar én %53, 206si er kek, %4 6 118,48 iolarak
belirl enmicktir. Kutan©°z bulgul ar en s
(%194)ve | i zozomal / peroksi zomal depo ha:
yaygén | ezyon tipi ekzemat®°z/inflamat.
Dijer dermat ol oj i k bul gul ar araseéenda
hi popi gmentasyon, hi pertrikoz, ksanto
vaske¢gler | ezyonlar, yapeéesal anomaki het
deri elastikiyeti yer al méxkteér. Bul gul
°zelli kle protein veya karbonhidrat k
dejerlendiril miktir.

Sonu-

Dermatol ojik bulgular kal é&tsal metabol
olup tané ve izlem a-éséndan °nemli k
pigment dejikikliklerine kadarr wlzajnane
Der matol oj ik dejerl endir me, kal et sal
yakl akémén ayrélmaz bir par-asé ol mal ¢
Anahtar Kelimeler d er mat ol oj i, dermatozl ar, kal
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Ajéerl ékl e Klinik Skorlama ile Se-il mick
Dizil emenin Tané G¢cyg

EeelEked ¢ Engi'npbuygdBumarl; Bur ak ,¥z
pt amn AdéylaAmaAy, Ke¢i fmam Seher
ckconBarr XavBKkl, giAmdur GerARdkazd -
R Tiumm¢iehra n ¥ ¢ g+ , Seéap Teier, Batice Mutlu ,
a''Emi noj
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o] I el bozukl ukl ar
%8 0 0 i genetik

k
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S S
enl i dir ve t¢mo ek
endir me, genet i k ahak

é kl
zo
prognost.i
sajl ayabi
Y°nt em

20222025 yell ar é araseéenda, sekonder I
ner Ki msel geci kme tanésée olan 117
mék n°rol ojik, nN°rog°re¢nt ¢l e€da
oplam O3 puan gerektiren ajeér
a tem ekzom diozil eme uygul an
rine g°re dejerl endir i | dnotyferotpl
onunu destekl emek amacéyl a tar
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) Varyantl|l ar én -oju homozi got ("
andé. Anl amé belir

( %56

sapt siz varyantl arer
orta ve y¢ksek ol asél ék kategorilerinc
Sonu-

Mul ti disipliner dejerlendirme ve ayr éil
nadir n°rogel i kKi msel bozukl ukl arda vyg¢
hasta se-i mi genomi k analizlerin tanéeés:c
Anahtar Kelimeler: n°r ogel i Ki ms el bozukl ukl ar , t
tanée, akrabal ek.
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NiemanniPi ck Tip B Tanél é& Kki Hastada OI i
Deneyimi

Gezde UzunkFalil me Erdlem Karapénar

an Ejitim ve Araktérma Hastanesi, ¢o
Girick

NiemaniPi ck hastal éjeée tip B, asid sfingol
hastal ékl aréndan biridir ve hepatospl ¢
il e karakterizedir Son yél | aenzinaolan cigudas
alfa ile enzim replasman tedavi si k1 i
organomegal i yi azalttej e, pul moner fo
d¢zel me sajl adej e ad extmaardial, mimetr iki® z (iclki 2h)
tip B tanéséyla izlenen ve olipudase 8
séraséndaki klinik ve | aboratuvar bul ¢
Bulgular

- yak kéz hasta(Hasta 1), alté ayl ékk
hasta(Hast a 2) i s e, é - yakénda i ken
organomegali sebebiyl e, enzi mat iikl ivjei
mevcut ol an her i ki hastada tedavi ©°n
anormallikler mevcuttu. IDds tpakihBdaeiajl dre
16 c¢cmo6den dalaRboyutmiuyist 8 c mod dryel g eg finz le Hastd
20dese karacijer boyutu stabil kal er ke
saptandé. Transaminaz d¢zeyl erindashar
AST ve ALT d¢zeyl eri séraséeyla 301 U/
geriled. Hasta 26de AST 94.6 U/ L6den 48.3 U
stabildi Hematolojik parametrelerdéia st a 16de hemogl obi n
trombosit say ad &krkcha y egkKkdad n{peTaarbal noe t I )e.l
g°zl enmedi . Bu bul gul ar , ol i pudase a
met aboli k parametreleri iyilexktirici e
Sonu-

Olipudase alfa enzim replasman tedavisi, Niei@nnc k hast al ej é t
hepatospl enomegald. ve metaboli k paran
tedavi se-enejidir Mer kezi mi zde i zrlaet
bul gul aréené destekl emektedir. Hastalar
uzun d°nem etkinliji ve g¢venlilijJinir

Kaynaklar

1. Wasserstein MP, Diaz GA, Lachmann RH, et al. A randomized, plazm@iioolled
clinical trial evaluating olipudase alfa enzyme replacement therapy for chroni
sphingomyelinase deficiency in adults: erear results. Genet Med. 2022;24:14.
1434. doi:101016/j.gim.2022.03.021

2. Diaz GA, Jones SA, Scarpa M, et al. Gmar results of olipudase alfa enzyi
replacement therapy in pediatric patients with acid sphingomyelinase defic
Genet Med. 2021;23:1541%50. doi:10.1038/s4143821-011563

3. Diaz GA, Wasserstein MP, Jones SA, et al. l-targn safety and clinical outcomes
olipudase alfa enzyme replacement therapy in pediatric patients with
sphingomyelinase deficiency. Orphanet J Rare Dis. 2022;17:437. doi:10.1186/s
022-0258%0




4. Garside B, et al. Changes in lipid metabolism after enzyme replacement theraj
olipudase alfa in acid sphingomyelinase deficiency. Orphanet J Rare Dis. 2021
doi:10.1186/s1302821-01739y

Tabl o 1. Ol i pudase Al f a Tedavi si ¥ n
Parametrelerinin Karkeéel aktér él mase
Parametre Hasta 1 ( Hasta 2 (6

Tedavi ¥n Tedavi ¥n

Sonr aseé Sonr aseé
Vecut Ajérl11l Y 12.5 17 Y 18
Boy (cm) 78 Y 82 100 Y 102
ér":‘])rac'ler 16 Vv 12 10 Y 10
Dalak boyutu(cm) 18 Y 15 12 Y 11
Hemoglobin(g/dL) 8.9 Y 11.913.6 Y 12.

Trombosit 173000 Y 252000 Y 61

AST (U/L) 301 Y 70 94. 6 Y 48.
ALT (U/L) 223 Y 21 52.6 Y 24.
Total -~ Kolesterol ; « 7 ¢ 505 124.5 ¥ 10
(mg/dL)

LDL Kolesterol . ..

(mg/dL) 104 Y 156 73.4 Y 51.
HDL Kolesterol . .

(mg/dL) 17 Y 17 36.1 Y 40.

Trigliserid (mg/dL) 224 Y 160 74.8 Y 60.
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Kalé@sal Metabolik Hastalk | ar da Ok ¢ leme rReB ulogsupleakrt i f C
Ydl& Tek Merkez Deneyimi

Burak ¥ZERDMEM ve KOC?23YER&EDaZ BKNG¥E K¢
ATKLY4L AEngi A3, KESEma Tuba?EMKNOJLU

IAnkara !niversitesi Tép Fak¢l tesi ¢toc
Ankara !niversitesi Teép Fak¢ltesi ¢oc
SAnkara ! niversitesi Nadir Hastal ekl ar
‘Ankara ! niversitesi Tép Fakg¢gltesi G°z
Gi rKxl et sal met aboli k hastal ékl ar ( KMF
mul tisistemik hastal ekl ardér Ve ok ¢l
i ntoksi kasyon, enerji metaboli zmasé &t
Bu -al é&kmada, KMH tanél é& -ocuklarda ol
ve farkl é KMH grupl aréndaki daj él emée ¢
Yont Bomm: retrospektif aléEynaga 202®cak
KMH ol gusu dejerlendirildi G°z hast:
3126sinde KMH tanésé dojrulande. De mo ¢
edeei | di . Ok¢l er bul gul ar KMH grupl ar e
Bulgular: KMH t anésé kesinlexkmik ve g%z tut
dejerl endiril mick 312 hastaneén %56, 7606 ¢
ebeveynler arasénda akrabal ék °ykg¢gse
312hastaén 1226sinde g%z tutulumu saptand
dejerl endir mesi i -in -ocuk metabolizn
hastal ekl ar é klinijinde saptanan ok gl
y°n|end|r|Ierek KMH tanésé al mékteée. G
%62, 3 n°roloji k tutul um, %59, 0 n°r omo
%13,9 ilerleyici seyir veya kaz aléell, pé |
kaybé ve %8, 2 renal tutulum keklindeyd
enerji met aboli zmasé tipi ve %27, 9 i
kayma/ kakél ék, %19 optik siniratututumm%lﬁ
anor mal g°z hareketi/ bakék késeéetl el éj
nokta ol arak saptandé. Kornea tutul um
ker mezeé makula (p=0,003) k o nmtptdluenkt $p<0,604)
i ntoksi kasyon tipi KMH6da daha sék g°r
SonKal ét sal met aboli k hastal éejé ol an ¢
¢tocuk sajléeje ve hastal ekl ar é, -ocuk
et ki n I K birliJi; KMH tanéseéneéen kalna
izl enmesi ve uygun tedavinin planl anme
Anahtar Kelimeler: Ka |l ét s al met aboli k hastal ék,
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Postprandiyal hi perglisemi ve hiperla
alan olguda tanéemlanan novel

Aykenur EAgiMelBredm ID’iIAdem Kdkaraj a

'Eskikehir kehir Hastanesi, ¢ocuk Met a
Eskikehir kehir Hastanesi, ¢ocuk Endo
SEskikehir kehir Hastanesi, Tébbi gene
Gi rGlki: kojen depol ama hastaleéejeé tip Oa
ve 16 ekzondan olukan GYS2 genindeki
resesif metaboli k bozukl uktur. GYS2 g
glikoensent azé kodl ar ve be¢lvibpeheglgl k&joe
katali ze eder . Enzim aktivitesindeki
azal maséna neden olur ve a-leéek ketoti
hiper | akt at emi , sabah uyukukluju ve |1|e
g°r ¢l ebil mektedir.

Olgu sunumu: 4 yak erkek hasta kilo aléem a
¥zge-mi Kinde annenin iKkinci gebelijir
k¢voezde kal madéj e, anne babasénén kuz:¢
fazl a braggpeHherai/ n°bet °yk¢gséegnegn ol duju a
saptanmadeéejé °jJrenildi. Besl enme °ykyg
gedal ardan zengin besl endi7ji °JTrenil
sajl ekl eyde. DS¥ verilerine g°re dej
g°stermekteydi. -2Kacmcefjergekobyoradu.e K
bakélan kan -g0ukgizddej&ral 80&énda iakguhkoz
dej er300RO0mMg/ dL aral éejénda ol duju g°r ¢l
ol acak kadar yéeksel diJi ger ¢l dg. Boy
normal sonu-landé. Hasta hi peol/llgd.52s mi kK
saptandéa- iKakranrintiitnnrn anal i zi nor mal ken

ve piruvik asit, 3hi dr oksi b¢gtiri k asit y¢ksek sa
hastanén K1 i nik ekzom ainMM_022957.4 x.45271Te(

p. (Tyr509Ter) varyanteé homozigot ol ar ¢
neden ol duj u bilinen bir mekani z ma
sénéflandéer él mékt ér .

Sonul:ii kojen depo hastaleéejé tip 0Oa ol c
gli kojen depo alt tipidir Literate¢rd
bulgularvegenotfp enot i p uyumu heng¢gz tanéml anmi

kaynaklar

1. lijima H, Ago Y, Fujiki R, Takayanagi T, Kubota M. Nov&lY S2mutations in a
Japanese patient with glycogen storage disease type Oa. Mol Genet Metab Re
Jan 10;26:100702. doi: 10.1016/j.ymgmr.2020.100702. PMID: 33489759; PN
PMC7808955.

2. Buschiazzo A, Ugalde JE, Guerin ME, Shepard W, Ugalde RA, Alzari PM. Ci
structure of glycogen synthase: homologous enzymes catalyze glycogen syntht
degradation. EMBO J. 2004 Aug 18;23(16):3195. doi:
10.1038/sj.emb0j.7600324. Epub 2004 Juk. 2PMID: 15272305; PMCID
PMC514502.




. Arko JJ, Debeljak M, Tansek MZ, Battelino T, Groselj U. A patient with glycc
storage disease type 0 and a novel sequence vari@¥3@ a case report an
literature review. J Int Med Res. 2020 Aug;48(8):300060520936857.
10.1177/0300060520936857. PMID: 32779500; PMCID: PMC7425267.

. Hacéhamdiojl u B, ¥z9g¢AkaanlGé Ear Hae:
storage disease type 0 due to a novel frameshift mutation in glycogen synt
(GYS2) gene in a child presenting with fasting hypoglycemia and postpre
hyperglycemia. Turk J d&tliatr. 2018;60(5):58583. doi:
10.24953/turkjped.2018.05.018. PMID: 30968641.

. Soggia AP, Corres&iannella ML, Fortes MA, Luna AM, Pereira MA. A nov
mutation in the glycogen synthase 2 gene in a child with glycogen storage disee
0. BMC Med Genet. 2010 Jan 5;11:3. doi: 10.1186/1239011-3. PMID:
20051115; PMCID: PMC2837020

. Orho M, Bosshard NU, Buist NR, Gitzelmann R, Aynstey e en A, Bl ¢
MC, Nuttall FQ, Groop LC. Mutations in the liver glycogen synthase gene in chi
with hypoglycemia due to glycogen storage disease type 0. J Clin Invest. 19¢
1;102(3):50-15. doi: 10.1172/JCI12890. PMID: 9691087; PMCID: PMC508911.
. Weinstein DA, Correia CE, Saunders AC, Wolfsdorf JI. Hepatic glycogen syn
deficiency: an infrequently recognized cause of ketotic hypoglycemia. Mol (
Metab. 2006 Apr;87(4):288. doi: 10.1016/j.ymgme.2005.10.006. Epub 2005 De
PMID: 16337419; MCID: PMC1474809.
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Kl er i Yast &2HTam® kAl gh ult ari k Asi ¢

HarunYé |l ddéenZk ar a At at ¢rk Sanatoryum EJiti
Met abol i zma Uzmaneéeé
SevgiDoj aAnkara Etli k kehir Hastanesi, ¢

Gizem BGP kAmkara Etli k kehir Hastanesi,
SabireG°® kaApkara Etli k kehir Hastanesi ,
Halli ¥ ndeAnkara Etli k kehir Hastanesi N ©
AsbuDl gaAnkara Etli k kehir Hastanesi |,

Girick

L-22Hi dr oksi gl ut ar i k -2-ladsoksylgtarat debhidradehaz Aenziminds
def ekt sonucu ortaya -ékan ve o0otozoma
hastal éktér. Hastaleéek genell ikl & ayawv aj
n°rolojik semptomlarén baskén ol duju
hastal @&ja spesifik ol mamasé nedeniyl e
ancak erikkin yaklarda wvuada, al akbr i mghxk
bir erkek hasta sunul muxktur

Olgu Sunumu

Kérk sekiz yakénda erkek hasta, son b
kesetl el ej é Ki kayetleriyle bakvur du.
parkinsonizm ©°n tanéseé il e |l evodopa
Ki kayetlerinin son bir y el i -erisinde
°JTrenme g¢-1 ¢]7 ¢ ve epi | e pbsaib atsan éalraarséénn
akraba evlilifjJi (kuzen evliliji)yaoll dM
hi drosefald] ve ensefal omal azi al anl ar
bul gul aré nedeniyle hastanemi zin -o0cu
hastanén yapeéel an met abol ik t e t akalizintiee 2
hi droksiglutarik asit atéelemenén 11 Kk

patoloji k bir bul guya rastl anmadé. L:
analizinde, L2ZHGDH geninde patojenik homozigot bir mutasyon sapthé v e

L2HGA taneésé koarkualrdnui.t i i bvoef lkaoveinnz,i n. Q1
Sonu-

L-2-hi dr oksiglutarik asidg¢ri (L2HGA) ; fi
tremor , piramidal vV e ekstrapiramidal
bozukl ukl arée ile karakterize ol ane,se-rr
dojuktan metabolizma hastal ékl aréeneén &
tutul mal édeéer . ¥zelli kle yavak seyirli
yetikkin dPnemde tané alabileceji unut
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Metilmalonik Asideminin Diyet Tedavisinde Yapay Zeka Destekli ChatGPT Tavsiyelerinin
Bili msel Ge-erlilijinin ve Uygunl

Furkan YOLCU -Ank ar a ni versitesi Teéep Fakg¢gltecs

1

1
Merve KO¢ YEKE-RAInkara | niversitesi Teéep Fakyg
Engin K¥ SEAnkara | niversitesi Tép Fak¢l tesi
F. G¢SAMBR-Hacattepe | niversitesi Saj |l ek
F.Tuba EMKNOJ{Ahkara ! niversitesi Tép Fakgl
Girik:
Chat Generative Pretrained Transformer (
ve beslenme ©°neril eri hakkéenda bil gi al
gel mi ktir. ¥nceki -al ekxmal ari,| erhianiGP Td aj
kaygeélar ol dujunu g°stermixktir. Bu -al e
asi demi ( MMA) I -in diyet tedavi si sajl .
ama-1| adeéek
Y°nt em
Bu -al ékma, Eki-h. Q0R4DBt an€hat &P TMMAOGNI n
soru ingilizce olarak ¢-er kez, her def
hastal éja ©°zgg¢ besl enmede t e me | turma i becgrisih
dejerl endirmicktir. Chat GPT6nin olukturd
deneyimli diyetisyen ve metabolizma heki
kelavuzl ar ve g¢ncebe]etkbentdirl edkar XKahi
uyumlu dejil ve genel ©°neri ol arak séneéef
kur ul onayeé gerektirmedi
Bulgular:
Chat GPTO6nin 15 soruya olukturduju yaneée
Yanétl arén %53, 46¢ uygunsuz, %2006si wuyagl
ol arak dejerlendirilmiktir. ¥ zaa bul haskalgreiburizl
Chat GPT taraféndan °nerilen diyet tedavi
Sonu-:
Bu -al ékxma, kal ét sal met aboli k hastal el
uygunlujunu dejerlendiren il k -al ékmad§é
ol an ve bireysellexktirilmikkta&d@aivlieyla&k:
ol masé g°z ©°n¢ne al éndéjéenda, yapay zek
d¢kKegncecesi ol duk-a uzak g°r¢nmektedir.
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P38
Pediatri k Ail evi Hi per kol esterol emi de

MerveYo | d a k-A®alniak kehir Ejitim ve Araxte
Hastal ekl ar é&
EzgiBur gAdana kehir Ejitim ve Araxkteeér ma
BurcuK°® k eAdana kehir EJjitim ve Arakt ér ma
Hastal ekl ar é
CananZengin-Adana kehir EjJjitim ve Arakt ér me
Hastal ekl ar é
'l g¥gksel -KCkeaman kehir Ejitim ve Araxkt é
Hastal ekl ar é
Yeliz! | kpddana kehir Ejitim ve Araktasmal

Akl evi hi perkol esterolemi (AH), erke
tedavi gerektiren kal étsal b
anmaséna karkeéen, pediatri k hhastB
Il er i besl enmeye i1 kKkin tutum

b
u e
i n
b ecefj i dée¢kegnegl mektedir . Bu -al ex
i A

I

r
i
9
;
a
d

To<c QP

I
Ci
i
atrik H hastal arénda diiyeniktuyum
Metod: Kesi t se tasarémle bu -al ékmaya ¢ -
-ocuk (yak: 11,1 N 3,7 vyeél:; %56FHg06k38z
uyumuMMAS8 ve bakém verici tutumu SBKT¥
Bulgular: Bak ém veri ci tut umu, di yete uy
(p<0, 05), bu il ikkinin [ i
°r¢lde (p<PH OB)e @OAO
asgen-dlag korelasyon g°
¢k uyum trans yaj, ke
n saptandeée.m
; y umu il e diy:
e d¢zeyli d¢kek ol up ka
ndan fazl asé é&mé ukil lad
e uyum ilikkil:@ dej il
aha d¢kegkteg (p<0,05).
Héda diyete uyum dur umu
k i1 kkili bul unmuxktur .
yré ayreé dejerl endi raktim
rl & aile kateéel émeé, y aK:é
a r D¢kek gelir gr ubu
konomi k exki t sulgolér,pkdiatik
y°netiminde bil gi temel | i yakl akeé|
ahal el ere odakl anél masé gerektijini

IJ>Pvo0coVMUWA>PTINTAYQ@

T S-S OO WS T TR T
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P30

Kal ét sal Met aboli k Hastal ékl arée Takl
Konjenital Portosistemi k k
Merve YolldaButeld KExegicli BArykee- Sel can K
'Adana kehir Ejitim ve Araktérma Hast a
Adana kehir Ejitim ve Arakteérma Hast a
Gi rHkper amonyemi |, czelli kle ¢re dP°nggegcs
hastal ékl arén °neml.i ve yakamé tehdit
portosistemik Kantl ar hepatik det ok:
hiperano ny e mi y e y ol a-abil en nadir vaskyg
bul gul arén kal eéetsal met aboli k hastaleé
s¢re-te g°zden ka-abil mektedir.
OlguSunumu Bi |l i n- deji ki kliji atakl areée ve
erkek hastada yapeéelan il k dejerlendirrt
ve splenomegal. saptandé. Hastanén °%y
sol unum yol u enfeksiyonlare ve gl obal
metaboli k incelemelerde (plazma amino
analizi, idrar orotik asit dpaneti)patoloykdulgh
saptanmadeé. Téem ekzom dizil emesinde
varyantl ar tespit edi |l mekle birlikte

manyetik rezonans g°r ¢nt ¢l e meide rsgenamadal

saptanérken portal venin net ol ar ak

manyeti k rezonans g°re¢gnteéegl eme ve dina
i -inde - ok sayéda portosistemmid «kKapt
dojrulandé. Hasta ileri dejerlendir me
SonkKonjenital portosistemi k kKantl ar da
sistemi k dol akéma katél masé, barsak ke
ka-maséna ve hiperamonyemi gel i kKmesin
tanésénda vaskg¢gl er anomal il erin g%z ©°n
Met aboli k ve geneti k incelemelerin nor
ampirik metaboli k tedavil eri °nl emed©°
dejerl endiril mesi ° nemlidir.
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PA1
BAAT Kl i kkil:i Safra Asit Konjugasy

Merve Yolldagewiehi EGarit, BBugad KEhmgciYar
IAdana kehir Ejitim ve Araktérma Hast a

Adana kehir Ejitim ve Arakteérma Hast a
3Sapiens Geneti k Hastal ékl ar Dejerl enc

G K R K&afra asit konjugasyon defekti tip 1, BAAT (bile a€idA:amino acid N
acyltransferase) genindeki biallelik mutasyonlar sonucu safra asitlerinin glisin ve tat
konjugasyonunun bozul duj u nadir bir

asitterni n biri ki mi yajda -°z¢nen vitamin
seyredebilir. Bu -aléekmada, BAAT genir
¢- ol gunun klinik ve genetik ©°zelliklIle

Olgul:3 yak 8 ayl ék erkek olgu, gelikim

arasénda akraba evlIlilifji vardeé. Fizi k
bul gul ar saptandé. Laboratuvar incele
mg/d L ) ve d¢kegk E vitamini d¢zeyl (3, 6
testl eri nor ml di . Mol ek¢l er anali zde E
Olgu2:1 vyak 7 ayl ék erkek ol gu, Ol gu 1
dejerlendirildi. ¥zge-mi Ki nde hi pokal
hepat ospl enomegal.i saptandé. Laborat uy
(1,1 mg/L; N:>3, 8 mg/ L) . Karacijer fonksiyon

homozigot varyant (c.955C>T) dojrul anc

Olgu3:2 yak 10 ayl ék kéz ol gu, ekimoz ve

arasénda akraba evlIiilifJi vardeée. Labor

fosfataz y¢ksekl ijJi (1375 U/ L; N : <42

mg/dL), hipertrigliseridemi (325 mg/dL; N: <150 mg/dL) ve-26BH D v i t a mi

(7 ng/ mL; N: >20 ng/ mL) saptande EI |
e

Geneti k incelemede BAAT genind homozi
TARTI KBAAT il ikkil/ safra asit konj ui
koage¢l opatii ve yajda -°z¢gnen vitamin
Bizim ol gul aréeémézda da benzer «kekil de
kolest er ol d¢gzeyl er i saptanmeéexktér. A-¢€ek
HDL kol esterol ve dejikken hepatik b
konjugasyon defektl eri ayéreéece taneéda
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P2
Glutari k Asidg¢gri Ti p vel WHyaksu aK aalriétnedsa
Serebral Palsil e Kéyasl anmasé

Ebru ¢i - ék Twir-ké zKsaermaa |z u¢oljelyuma,n G° n k
Nazmiye T 2 ElfArGs InalpFatind Derya Bulut!, Narmina Mirzayeva?,
Serdar PekuZ, Nesl i han ¥ DenizKd! Mungan

tukurova !niversitesi ¢ocuk Metaboliz
tukurova ! niversitesi ¢tocuk Sajl éje v
Stukurova !niversitesi ¢ocuk N°rolojis

GKRHAMACGI ut ari k -1d GiAdgrn, tKg#hiugda hi dr oj ena
geli ken bir kal étsal met aboli k hastal e
édan serebr al pal siyle(SP) benzeer
é diyetin, n°rotransmitter sent
séyla uyku ve yakam kalitelerini
hastal ar da uy ku kalitesiar Kk &led

(en
c

ni ver i tesi 6n
kayétl ar e, an
kl aré Anket.

® -~ 4" O D

‘—>-E-m m— —< —~ 1
T e g oo

E’E (‘D'(D|x

B XS5 x

C— 29 K3®O0MD
CoOoOr<K OO H QO

-VE—m*—m

N5, 0 yél ol an-
S (i i Hastal ar
endirilm
e %52, 60
UAA: %8 8,
i sti kse
tripto

Q_
= =
\_)\<@o
o x 2T
c
A
A=)

QD
A
Q
o
D

e g°r yl a 5614
, bu aminoasitl eri matpéka
ma triptofan ve tirozin d¢gzeyl«
r arasénda anlamlé fark yoktu.
<3MANUCL:i t erat ¢rde GA16de uyku k al
nmaméxt er . Ancak, SPO6li -ocukl a
J 1k sorunl ar nedeni yl e uy ku K i
aAriebzddea dG uyku sorunl arénén ol du
mi ktarl aré daha d¢kegk ol duj unc
I ni iyilexktirdiji, tirozin kisse
edijinden uyku sorunl arénén GAl
[ grupta da uyku kalitesi benzeil
a n°rolojik ve -evrreisedyg keéankd Lrrd ¢e.
r Kellutmeerliek :Asi d¢gri tip 1, Serebi

CY > TTDOD® SO O~
QX TSV TS TSV IS VAXRTESICegaaar! T Z209 S 0

T T O MO +*—1T OO DNI>ICC 2

POSOoOXN~" ' 53T 4@~~~ " QO 0T~VONTKXI<Y *Ox
~ S5 —0~"NxX——"—f-

SO d DY T

> M
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P44
Tetrahidrobiopterin Metabolizma Boz
Bir Olgu Sunumu

Meryem Seha Meaojvaen Y4l Eaw it BlBiuky a 4, BasH K e ¢
G¢l b&8kan

ISajl ék Bilimleri ' niversitesi, Adana
Hastanesi, ¢ocuk Sajl ej ve Hastal ekl ¢

a é
2Adana kehir Ejitim ve Araktér ma Hast a
Adana, T¢rkiye
*‘Hacettepe ! niversitesi, ¢ocuk Sajleje
Ankara, T¢rkiye

Gi rDikhi drobi yopterin rQ@D®Rgketna zmu(tlaHP/R)n | e
tetrahidrobiopterin (BH4) rejenerasyonunu bozan ve dopamin, serotonin, norepine

epinefrin d¢zeylerinde azal maya yol a-
di stoni gi bi har gleeti | b&z ukKlomjux,mab igl¢i-”
Hi perfenil al ani nemi saptanan ol gul ard
akélda tutul masé gerekir.,

Olguu:Seki z bu-uk yakénda kéz hast a, son
jeneralize tonik n°bet nedeniyle acil
yorul ma ve d¢kme Kikayetlerinin bhal ak
hastanén ailesinde bilinen bir hast al
grupl arénda kas g¢c¢ azal maseé, saj t
Hastanén parmak wucunda y¢r egryeyemadijijii,
Yeérée¢yYyéekK sérasénda denge kaybée yakadeée]
derinlexktirildijinde, yeni dojan taram
saptandej e, ancak sonr akieéertlaakidpal es a@yer
Laboratuvar incelemelerinde tekildrdl aGn
aral ejenda idi. Tetrahidrobiopterin (
Di hidropteridin redg¢ktamg (dHaPrRa k enlz-i gr
QDPRgeni nde homozigot c¢c.607A>G varyant
L-dopa, 5Shi droksitriptofan ve folinik asit
kontrolde hastanén tremor ve di st oormaei
dend¢j ¢ gzl endi .

SonWWHPR eksiklijinde erken baklanan t
sajlanabil di7Ji i -in erken tané ve fark
n°rol ojik bul gul ar én varl éj enda, hBHpg
met abolizma bozukl uklaré mutl aka ayeér
d¢zeylerinin takiplerde nor mal seyret
anamnezin derinlextirilmesi taeméwgphémkas
bir kez daha ortaya koymuxktur.
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P46
AKLESEL HKPERTRKGLKSERKDEMK VE ¢¥LYAK
OLAN PEDKATRKK BKR OLGUDA BESLEN!

Mehmet¥ zt B&j céel ar Ejitim ve Arakteér ma F

Arzu Sel amiBgjlcuéel ar Ejitim ve Araxkter ma
Tar &l déBagnc €l ar Ejitim ve Araktér ma H

Gi rHikpertrigliseridemi (HTG) , pl az ma
aral ejenén ¢zerinde ol masé ile tanémla
kompl i kasyonl ara yol a-abilen bir [dbh)
geneti k ol arak yatken bireylerde gl ut
hastal éktér. Bu -al ékmada, ajér HTG ve
ki kisellexktirilmik beslenme tedawil irmi
etkileri sunul maktadeér

Olgu10 yakénda kez hast a, HTG ve ¢H t al
derece kuzen evlilif]Ji mevcuttur. Hast ¢
séraséenda trigliserid d¢gzeyi 440 0tpangeatd
ataje ge-irdiiji °JTreni Il mi ktir. Yedi y
bakvurmuk, ¢H tanésé almék ve glutensi
bakvurusunda diyete uyumuné&m. yRdwevisn
antropometrik °l-¢mleri ajeéerléek 22 kg

Laboratuvar incelemelerinde trigliserid 1703 mg/dL, total kolesterol 236 mg/dL, HD
mg/ dL ol arak saptanméxt éa .y °Huaesltiaky at eGDb
pl anl ande, genl ¢k 1924 kcal/l gegn enerji
%2 3 06 ¢ MCT, %84 6vee o0%bedgsae uzun zincirli

[ Genet i kT>86neaAPOBhgenmde . PSE0G2

dézenl enmi Kt

(p. Arg2520GI n) homozi got varyantl ar <
ol made. 8 ayl ék izlem sonunda belirgir
total kolesterol 154 mg/dL, LDL 23 mg/dL, HDL X6g/ dL ol ar ak © |
g¢éncel ajéerleje 27 kg (11.2SD) ve boyl
S o n Buolguda, glutensiz diyet ile birlikte uygulanan MCT ve om8ga a - € s é n
ki kKisellexktirilmik besl enme tedavi si,
sajlaméek ve b¢gyéegme parametrel erini ol
Komorbiditesi ol an pediatrik hastalar
tedavi si ve d¢zenl i i zI|l em, met abol i k k
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PS50
Acil karnitin Profilinde CO Y¢ksekl i
Bir Olgu Sunumu

BurcuK°® k eAdana kehir EJjitim ve Araktér ma
EzgiBur gAdana kehir Ejitim ve Arakter ma
Merve Yo | d a k-A®alniak kehir EjJjitim ve Aracxktee
EsraSar eghdamha kehir Ejitim ve Arakt ér mi

GirKxenzim A seCtOAIS¥z geklhsinldleikjii mut asyo
bir hastal ekt eér . Koenzi @MOAAY dgeningekismeitasyonla
beyin demir birikimi ile ilikkili nad
a n°betl er, il erl eyici spasti si
l ar yer al éer. Bu hadt ali &ndna nke
goer ¢l ¢r. Bu - a kaentim@mdfiliade pegsesthni G
b utl ;um aenk zboimm dhiazsitlaedrae | |1 e s a
beyinsghAulkmugt eme bul gul ar é
k kéz hasta y¢réiyememe
uju ve yenidojan d°nem

Bulgular: On
haft
al d
vV e

[ Gel i kim basamak]!| ardér
urmayeéeé 9 ayl éekken ger - ¢
Fizi k muayenede genel duru
[ tande. Hastiazmeé&n ndes
ndon refl eksl eri n (
eyebil i °JTreni |l
rbest karnitirk (CAUujd¢, sa
. 2i6@maddmol ;/ Lr)ef eBreayrisn: nfany e
at
S

7\_
O —— —

- 3
°o— o
QJ,(D"C('D'_’QJ

_N-:)_""U)(DIU)

— - <—-omaw ~~

-~ —— o0 am
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e
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ukleus, put amen ve

T OO XNT <
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> D

a
F | ar énda h i pkeami diziteraen analizgd
ASYgeninde ¢.1495C>T (p.Arg499Cys) homozigot patojenik vang@m@t pt a n
ryantén beyinde demir biri ki mi il e
l'i nmektedir. Hasta klinik ve n°rol oj
SonBu: ol gu, gelikme geriliji ve persis
COASY gen mutasyonunyra - i | kar ni tCiPAr 1 Ar cefkisliikdnd g i n
patern oluwttsntaebimekd e @iPTILABek Hiukligiuj, i
COASY ilikkili n°rodejenerasyonun vdeaken
tanéya katkeée sajlayabilecejini d¢gkegndy

o< OO-HdoNT<Q@
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P53
Diyet Gerektirmeyen Hiperfenilanin
G°zden Ka-an Y°nyg

EzgiBur gAdana kela rArEgkttédrmrmma Hastanes.i
MerveYo | d ak-A®alniak kelwve rArEgtté@rmma Hastane:«
BurcuK°® k eAdana kel rArEg§udttéarma Hast anesi
Bur NurnrAdana kelve rArEguttémma Hastanesi
key@a kahpgdana kela rArEg§kttéarmma Hast anesi
Yaserk a h-iAmdlana kelwa rArEgkttédrmma Hastanes.i

o]

yeni besinleri den
[ hastal arda yack:
de¢e¢kKeneégl mekt af dFKU ve
ol gul arénda géda
t neri ve hierfenil
ama-|l anmexktér .
Ekmayapa0$9 | ar é araseéenda Kk |
nilal ani nemi tanél é& hastalar én
S i ¥ -eji ( GN¥/ FNSi701)0 inaed del,- ¢
leandér mas é, ulusl ararasé -al ékmal ar
015) kesim noktaséna g°re yapeéel méxkt ¢
ulgular: KI asi k fenil ketong¢gri tanél & hast a
talamaseée 41.56 N 6.02 ve hiperfenile
arak saptanméxter. Kl asi k fenil ke tafif
U grubunun ise %41.50inde géda neo
ptanmamécxkt ér .
nK-l:asi k fenil ketong¢r. hastal ar énda
l unmuktur. Diyet késétlamasé ol mayar
anda neofobi saptanmasé besl enme kd&keé
am eden kaygeéelar gi bi davranéxksal i
gul ar, hi perfenilal ani nemi hastal i
erl endirmeye dahil edi |l mesi v edahglélate
em veril mesi gereklilijini ortaya k¢

e i
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P54
Hipoglisemi ve Hiperlaktateminin Nadir Bir Nedeni:
UQCRB Kl i kki |l Mi tokondriyal Kc

Dil ara G¢iniervAkE&rt enay 2AMegriwzd ¢kea 2dB\giank
Ked%Fatma Tub&da Eminojlu

T Ankara | niversitesi Tép Fak¢l tesi ¢
2Ankara !niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢o
SAnkara ! niversitesi Nadir Hastal ékl ar
Giri k:

Hi poglisemi; hiperins¢linizm, hor monal
gli koj en depo hastal ekl ar e gi bi s ék
dekl andéktan sonra nadir kal ét sal dnyalt
kompl eks 111 eksi klijJi (UQCRB eksi kli]j
hi perl aktat emi Il e karakterizedir ve <
mol ek¢l er geneti k analiz tané i-in Kkr
Vaka Sunuml ar ée:

Vakal: Akraba evlilijinden dojan erkek
aj éer hi poglisemi (pl azma glukozu: 22
izl enmi ktir. KIinik atakl ar kusma, de

hiperlaktatemi ile  karakterizedir. Fizik  muayenesinde  dismorfik  bul
saptanmamék, n®roloji k dejerlendirmesi

yé¢ksek | aktat d¢e¢zeyi 1209, mgngdld)L ( obamak
ol arak en y¢kselradiB@dmb/l L(hdrgmalyine
saptanméktér. On yakénda yapeéel alQCRBgemnde
novel homozigot c¢c. 309 313del AGAAA patc
Vaka2: Kez kardek il k kez 3 yakénda ku:
KIl'ini k seyri erkek kardekine benzer ki
atakl areée ile karakterize ol up, edbl19&nk/dLe
ol arak °

I el megktgr . Fizi k muayenesinde
dejerlendirilirken,ifade edi c
saptanméexkteéer. Er kek kardekten f arlel &° vy«
nedeniyle yapélan genet iUQCRBnwary &amtda e
Kardiyak i ncelemede mitral yetmezl ik \

nor mal e
t




Sonu-:

Mi tokondriyal kompl eks | I eksi kIl i7i
bir KMHO6t ér . Tekrarl ayan hipogl i semi %
yaygén nedenl er dékl andeéeysa, ay ér,QCrB
genine ait¢t yeni bir varyantéen fenot.
analizin °nemini vurgulamaktadeéer.

Anahtar kelimeler:hipoglisemi,metabolik asidoz, UQCRB mutasyonu
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P55
Hemat opoeti k K°k H¢cYragp éTraann Kpall &t tsaad y dvireu
Merkez Deneyimi

Merve Setenay AKYINl ZLEER 4G REKET KHCE BHagh E
Fati h ¢ARMAWdrive KO¢ |Y¥EKERnZir S! R! C! KAR
ERTEM3, Fatma Tuba?2EMKNOJLUT

I Ankara | niversitesi Teéep Fak¢ltesi, ¢oc
] Ankara | niversitesi Nadir Hastal ekl ar
SAnkara ! niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢ocul
‘“Harvard Teéep Fakg¢ltesi, Boston ¢ocuk Has!t

Bl ¢ mg , Bost on, MA , ABD

Girik:

Li zozomal depo hastal ékl ar e vV e baze no°
transplantasyonu (HKHT) , eksik enzi min
sayesinde hastal éj é modi fiye e d e bmahnssidoz,
mukopolisakkaridoz tip 1 (MPS |I) ve met ¢
d°nemde uygul anan HKHTO6nin uzun d°nem kil
Bu -al ékmada merkezi mi zde HK#Taluglgludraa af
deneyimlerimizin sunul masé ama-1|ande.
Y°nt em:

Mer kezimizde 1995 yeéeleéndan itibaren HKH
hastaya HKHT vyapeéel mékteéer. Hastal arén ve
czelli kler, tanél ar , don¢or tipl ekiompémdgr
klini k izl em sonu-Ilaré incelendi

Bulgular:

Al tée hastanén nakil sonrasé takip s¢rele
(n=3) kézde ve yak ort al-mamaosidor, & hait8 MPE3ip lyvé
hasta MLD tanéséna sahi pddn?® rkkd n,h ax thaaysat ¢
deké don°rden, 1 hastaya tam uyumlu ol m
uyumlu ol mayan akraba déké don°rden HKHT
t¢e¢m hast al atridka eéhregrad forpaore s aj | andé; bu he
engraf man sajlandéeé. Erken d°nemde mukozi
graftversush ost hastal éjé& (GVHD) g°zl endi akank
cilt GVHD gelikti. T¢m hastalar takip so
Sonu-:

Mer kezimizde KMHO6da wuygulanan HKHTG6Nni n
kompl i kasyon profildi il e uygulanabil diiji
Naki |l s¢recinde uygul anan enzim repl bsa
de¢kenegl mektedir . N°rolojik k°tg¢l ekme izl
se-i mi vV e mul tidisipliner yakl akém il e
destekl emektedir. Uzun d°reekidrsonu-1ar i -
Anahtar Kelimeler: al fa mannosi doz, hemat opoeti k
transplantasyonu, kordon kané transpl ant

tip1
Tablol.Hemat opoeti k K°k H¢gcre Transplantasy
Hastalaréen ¥zellikleri




Hast{§ Yak| C ns Tané| K mden Post| Saj Ka Kompl
Nak | Na k Durumu yonl ar
1 17 K Al fal] Tam uy| + 1] Saj -
mann| kar dexk y el
s do| (takeyé@
kem Kk
nakl
2 17 E Al fal Tam wuy\| + 3| Saj T N°bet
mann| akraba y el (+20.
s do| kem Kk g¢én)
nak.l T CMV
v rem
(+24.
geéen)
T Akut
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(+33.
g¢én)
T Hemor
k S
(+58.
ge¢n)
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Vv rem
(+7.
T Kron
c It
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(+3.5
yel)
3 11.| E Al fal Tam uyt| + 2 Saj T Mukoz
mann| akraba (+5
s do| kem Kk 1T S klo
nak.l r n
nefro
s s-t
Gr ade
(+7.
T Grade
akut
GVHD
(+29.
)
- OKHA,
mmy¢, n
s top
(+5. a
4 7 E Al fal Tam wuyy| + 6 Saj Mu k o z
mann| kar dexk (+4. g
s do| (takeyé@
kem Kk
nak.I
5 10 K MP S 1. Na + 8 Saj T Nak |
t p Akr aba sonr a
kordon engr a
5/ 6 uyu an




2. Nak | ol mad

Akr aba Per Kk

kordon y al

5/ 6 uyu t ampo
d (+4
CMV
v rem
(+6.

6 20 K ML D- Akr aba + Saj
Juvel|l 9/10 ul yeéel
kem Kk
nak.I
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P56
Kl asi k Fenil ketongri Tanél & Gebede LC
Erken Gebeli kten Ktibaren Bir

BurcuK°® k eAdana kehir EJjitim ve Araktér ma
MerveYo | d ak-A®alniak kehir Ejitim ve Araxte
EzgiBur gAdana kehir Ejitim ve Araktér ma
key@ad kahgdana kehir Ejitim ve Arakt ér me
DilekDoj amdana kehir EJi i m ve Arakt eér ma

Giri k:

Tedavi edi | memi kK mat er nal fenil ket on
fenilalanin d¢gzeyl eri nemartaearurzal k afl emaislé
gel i ki mine yol a-abil mektedir. Bu dur
geriliji, b°br ek mal f or masyonl ar & vV e
anomal il erin seéekleéejeé, annenin g ebler ilek
yakéndan il ikkilidir. Bu nedenl e k aen
itibaren1203 6 0 c¢ molal Ej énda tutul masé ve dg:
tedavisinin sajlanmaseé, optimal fetal
Bulgular:

Kl asi k fenllketonC,rl tanésé yenidojan
keséetl é& diye Il e i1zl enen 24 yakeéndalk
haftasénda baKvurdu, fenil al ankadagés@tk
feniIalanlnendc,yglyi;ekln903|n4duIOmnoIg/°Lr<,Id¢.
bakvurusunda kan Omaolilddl.anfiemid @2 eyii n7
d¢zeyleri birlikte dejerl enddef | ainil@li3éck
emold/glzeyi ni koruyabilmek i-in fenilal
haftadan itibaren haftaleéek yapeéel aneg nkool
(mlnlmum17 aximum: 238 mo) / bl duju g°r ¢l dg. Kil o

al eme ol madéj e, 7kg kigneginc g r il hkgasneteetke e adled
Gebeli k s¢r eloixmodpd amantae rl gad/alpg G npnasiét i¢fz
tedavi si bakl andeée ek38. hdftadeBe4n0 G g rk ud Il aarnaék
bakeviBdeesndl up di smorfik bulgu saptanmac
ctéerem ¢gzerine yapéAbveVIDkekpr di gdgl df i
takibi devam etmektedir.

Sonu-:

Mat er nal fenil ketong¢grili gebel ikl erde
Itibaren d¢gzenli izl enmesi ve diyet t
kompli kasyonl arén °nl enmesi a-ésé&ndar
gebelijin il k 7 haftasénda fenilal ani
fenilalanine maruz kal déj é, buna bajl
durum, gebeli k planl amaseée ve rmektedrn met

02067/, m haskdlkalrédd & r .




PS57
Kol estaz ve Hipogli semi il e Bakvur an
Tanésal ¥nemi

m ve Arakter ma

BurcuK°® k eAdana kehir EJi
Merve Yo | d a k-A®ealniak ke hi r Jjitim ve Arackte
EzgiBur gAdana kehir EJi I m ve Arakt ér ma
Mehmet DenizErhan-Adana kehir Ejitim ve Aracxté¢
Ay -K° sAdana kehir Ejitim ve Araxktér ma
Didem G¢ | c ¢ TAk&krean kehi r Jitim ve Arakt ¢

t
E
£

GirAdenozin kinaz eksi kIl ifjJi adenozin \
bir bozukl ujudur. Hastal ar genel | i kIl
semptomlar ve yenidojan sareéeléjée ile

golregr . Bi yoki myasal ol arak, met i ADKgeninin
mol ek¢l er anal i zi il e dojrul aneéer . T
°neril mektedir. Bur ada, hi pogli semi,

bildiriyoruz

Bugular: 37 gestasyon haftasénda dojan ¢ -
hi pogl i semi ve genel durum bozukl!l uju
Takiplerinde hipoglisemi, kol estaz ve
araseénalaglkmeabcuttu. Fizik muayenede i
ger il ifji var deée. Laboratuvar incel emel
¥n tanéda gal aktozemi d¢Keéngél er e knedeaie
vitamin kofakt®r tedavi si veril di. Ge°
hasta opere edil di Met abol i k i-OK ey ks
idrar organi k asit anal iteNadet idlitkiarr dzi
Kanrami noasit analizinde metionin, tiro:
kromatografisinde | aktoz pozitiflifji

Hastadan kol estayapélyah op e s eADk denintlencetB4te
p. (Asnl591 |l efsTer 18) varyant é homozi g
eksi kliji tanésé konul du Takiplerinde
SonuAdenozin Kkinaz eksi klijJi, nadir g
-ékabilen kal ét sal metabol ik hastal él
d°nemhingleg! i semi |, kol estaz, kar aci ] egibi
bul gul arl a bakvur a bgaldktozemi, tidzinend ueyaunmtokonérig
hast adiéekkil asek g°r ¢l en metaboli k hasta
ol guda da bakl angé-ta gal aktozemni¢KkKygea ¢
ancak met abol ik i AlRKederendee homazigots vargantasa@ana
adenozin kinaz eks.i kBui jdiurtuam, & skéo | keosnt ual zr
il e bakvur an hastalarda geni K met abo
hastal ékl aréen da ayéréecée tanéda dg¢Kye¢ny

02067/, m haskdlkalrédd & r .




PS3
Gaucher Hastaleéeje Seyrinde Nadir Bir N

G°k-e Nuran Eenfgikeil er Soylu], Haném A
Aras ¢°1 ], Selin Akbulut ¢akér], Sedar
Canseverj, Tanyel Z¢bariojlul, Ertujrit
T KstanbuiCermiahepraxiat e Cierr ahpaka Tép F
Anabilim Dal e, Kstanbul, Tg¢rkiye

] KstanbudCeyrmiahpraxiat eierrahpaka Tép F
Anabilim Dal é, ¢ocuk Beslenme ve Met al

] KstanbuilCejrmiahpraxiat eSiajl ék Hi zmet |l er
Ter kiye

Girick

Gaucher hastal é] é ( GH) , glukoserebro
glukozil seramid birikimiyle karakteri z
klinik spektruma sahip ol an bu haeiskaldt
si st emi bul gul aréeyl a prezente ol ur. H¢
ol gul arda; avask¢l er nekroza bajl é kal
pul moner hi pertansiyon, |rtn€ewlerrwildignin
kompl i kasyonl ar gelikebil mektedir. H
iczere hematol o i k mallgnlte15iskkaitniar
Hematol oj i k mal i gnitelere akayasstlnaéér b6
tanémlanmék ol sa da karacijer ve dal ak
geliken kronik doku hasarénén (fibroz
bilinmektedir. Bu ylktze dal,arlGHv ¢ aankwsté yk aa
safra kesesi adenokarsinomu saptanan r

Y°nt em

Hast anén kKl inik, | aboratuvar, radyol
i ncelenmik ve g¢ncel l'iterate¢r veriler

Olgu Sunumu

Bilinen ek hastaléjé ol mayan 28 yakeén
sonrasé saptanan hepatospl enomegal.i %
Yeréetéelen hematoloji k ve metabol i lazedzinj
d¢zeyi d¢kéek saptanan hastanén geneti
allelde ¢c.1226A>G (p.N4095S) ve c. 1495
c.1214G>C (p.S405T) mutasyonu tesyparnl| e
°ne¢gne al énar ak hast a kK1 inik vV e genet
tanémlanméexkt ér . Tané konul dukt an sonit
hastal éj e saptanmamécxt ér .

Hastaya 2 haftada bir 30 U/ kg/doz intr




(ERT-Kmi gl useraz) bakl anméxtér . Kzl em s
-ékmasé ¢zerine mevcut ERT dozu 60 U/ k
tedavi yanétéyla karacijer ve dmkla& pb:
tabl osu t amamen dé¢zel mi Ktir. Hast an
ultrasonografisinde safra kesesinde z
izl enmemi K; sonr aki ge°r ¢é¢nt ¢l e me |l Kdimkalarake
stabil ve kKikayetsiz izlenen hasta, g¢
ajrese, sért ajrése ve postprandiyal
radyoloji k verilerl euratkwrt. kkKdleesdisgdti gkt
postoperatif patol oji raporunda safra
konseyi kararéyla kemoterapi bakl anmé
izlenmektedir.

Tartékma ve Sonu-

Gaucher hastaleéjénda (GH) dokularda b
makrofajlar, sitokin d¢gze#nqmifdlainfaitues ay
ol ukturur . Bu kronik imm¢gn aktivasgydre
ederek karsinogenez s¢recini teti kl emi
organl ar , Gaucher h¢gcresi infiltrasyo
gel i Ki mi ne y ¢ ksek yat kénl ek g °fakal dilbrozis,
kolelitiazis, steatoz, hemosi deroz ve
patoloji k yelpazede seyredebil diiji b i
kesesi patolojilerinin dekkisafmaakete
|l iterat¢rde g°steril memi ktir. Ancak s
maj °r bir tetikleyici ol duju g%z ©°ng¢gn
GH' nin yaratteée]é sisatf ermi K eisrefsli aamdat wV an
birl ekxerek malign transformasyona zemi
Her ne kadar Enzim Replasman Tedavi si
belirgin kKkekilde d¢zeltebil se de, he¢c
mal i gnite riskini tam ol ar ak orcteadan dk
olan bu olgu; y¢ksek doz (60 U/ kg/ doz
hastasénda dahi safra kesesi adenokar s
derece °zg¢n bir niteli k talkemarkdad#§
abdomi nal semptoml ar varl éj énda sol i
dékl anmamal é vV e hastal ar én ger¢é¢nt ¢l
s¢erder el mel i dir

Anahtar Kelimeler. Gauc her Hastal éj] e, Mal i gnite

Enzim Replasman Tedavisi.

Kaynaklar

1. Machaczka, M., et al. (2020). Cancer in Gaucher Disease Patients? Revie
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3. Mistry, P. K., etal. (2022). Cancer risk and gammopathies in 2123 adults with Gi
disease type 1 in the International Cooperative Gaucher Group Gaucher Registry. Al
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6. Elmonem, M. A, et al. (2025). Cytotoxic lymphocyte effector function is unaffe
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P59
Tekrarlayan Hipogliseminin Nadir Bir Nedeni: PGM1-CDG

¥zge Kamer KA4iMWMeave Bilen, PeDkuwzg u Di h Enting DidemU z
Demir d° kMenl i s KMehnmetkooalkdeyy kK Pe |l i n 1 Nar RrslanK é ¢

Dokuz Eyl ¢l ! niversitesi Tép Fak¢ltes
Besl enme Bilim Dalé, Kzmir, T¢grkiye
Dokuz Eyl ¢l !'niversitesi Tép Fakg¢ltes

Gi r iFesfoglukomutaz 1 (PGML1), glikoliz, glikogenez ve glikojenolizde glikepsfat

ile glikoz-6-f osf at araséendaki tersinir d°ng¢k
gli kozil asyonda r ol al ér . PGM1 e lelgarldyan
hi pogli semi, dilate kardiyomiyopati,
b¢yeéeme gerili]i Il e prezente ol ur.
Olguu4 yakénda keéez hast a, tekrarlayan hi
bakvur du. KI'k ol ar ak, 7 ayl ékke hi poc
hor monu ( BH) eksi klifji tanéseé aldéjnéa
hi poglisemilerin tekrarlamasé ¢zerine
Yeni den dejerlendirme sonrasénda bg¢yg
GH tedavi si durdurul mukt u. ¥lzge3 n0 & i g
hastada anne baba arasénda akrabal ék n
5 ay boyunca orogastrik yolla beslen
ge-irmi kti. Fizik muayenede opes moryfar
mi krognati, retrognat.i vV e be¢yék di |
yasték-eklaré yoktu. Laboratuvar bul gu
ve CK 523 U/L d¢zeyl eri y¢ksed mhatftii f, ¢
dil atasyonu saptandé. Batén ultrasonoc
steatoz saptande. KI'k ol ar ak, hi pogl i
ni kastasé bakl ande. Glpiek @ajnermgedepo khpa

3.ekzonda muhtemel patojenik homozigot varyant tespit edildi. RGNDIG t a n
hastanén {fgadakit®oizned, D5 gr/ kg/ gen ekl «
yapeélan serum transfreirmlier anagksaek ndapt
SonuPGMILCDG, endokrin sorunlarée (hipogl

karacijer fonksiyon bozukluju, miyopat
CDG tg¢r¢gder . Meme u-larénén i-e d°ng¢k
hasth €] € dékl amaz. Tekrarlayan hipogl i sce
gizIli ipu-1aré var sGa,l aettkoizl)i alzi rs atyeedaa

PGM1-CDG akla gelmelidir.

0206 T, m haskd kalréad é ¢




PS50
Yeni dojan N°betinin ve HD-pifonksoyyonel protein (INEPY

eksi kliji Ol gusu
Zéemr ¢t Ar sl Hatice @, t € mr an € e tMuns-teaffiak Of u
IS.B. . kixkli Hami di ye Etf al Ejitim ve
Hastal ékl are, Kstanbul, T¢rkiye
’S.B. ). kixkli Hami di ye Etf al Ejitim ve
Kstanbul, Tg¢rkiye
5S.B. ! . ki kli Hami di ye Etf al Ejitim ve
Terkiye
4s.B. ! . kikli Hami di ye Etf al Ejitim ve
T¢er kiye

Gi r iDxbifonksiyonel protein (EB P) e k sHSR17B4j (5923.1) genindek
tasyonl ardan kaynakl anan, peroksi zol
B&l, € kpteérro.k sD z o-ml b i d/aag y oansuinduin O |
ve ¢-¢ncy¢ basama] @arolloymar. Buentin
de -ok wuzun zincirli yaj asi

o3
B

n

[

k asit) vV e safra asi diBP arek s
kodi strofiden ( AL DX s i Z @mmuoasidasydn
I : r Kl'inik olarak ha
eri ve belirgin gelixkkimsel gec
olgudaHSD17B4geni nde homozi got mut asy
ve radyolojik bulgularé vurgul e
ulgular: Epi | epsi , hi I, solunum sékeér
dilen sekiz ayl ek hast a, k asgébelk
haftasénda C/ S O gr ajeéerl éjende
derece kuzen evlilifji mevcutt u. Postr
besl enememe nede l e 42 g¢ nkiype ne ddioljeann
m(@0.1SDY),ak -evresi: 4
nde dismorfik y¢gz ©
ontaneli geni kK, -gg%\wa

OD@WX < CTVLT ® =
—oNO Q™™ X~
SONT —T®nQa-

I byiokvweu,s ensestyw’gmaisu v
¢-1¢7 ¢ nedenl i NGS i |
roi devam eden hastay
' tifokal epil eptifor
emel erinBat épnat ol D a

¢
yoktu. Besl enme g
Taki binde n°betl e
tedavileri eklendi. EGO6 d e mu
transfontanelEKO g°r ¢nt ¢
K
e

é
hepat omegali de d&eyyian almajniylet bkl ge:
(MRG)periventi k¢l r beyaz ,xielvihteerdael sad K gl
kaybe ve T2A da sinyal (ulegiri?), ret

kist izlendi. Hastanén hemogr am, bi yoki myasal
aminoasitk ar ni t i n, a-il karnitin ve idrar (
i ncel emesi ve kemi k grafileri nor mal d|

ya] asi dij d@rglzerydierriil elre h ast an ések, KL R163), @24
d¢zeyl 100selsmBIAY.L4)(,y ¢k26/ C22 orané 0.
asit 11. 9seleM@5l./7L) ,( ypérki st ani kselb:iGQ . &4). 3¢
Yapélan geneti k anali z s on@adkomdranda pidel
sentezini dojrudan et ki |l-seiyteeno0 h(okreorzp &lon




saptande.

SonuDBP eksi klijJini i -eren Jop&molke®i zsosn
d°neminde bulgu veren -ok nadir met at
¥zell i blawaammas élnidlai jaik r alban,evaj ér hip

oogan tutulumu ve dismorfik y¢z goréng
tanésénda g°z °n¢nde tutul mal edeéer

Anahtar kelimeler: Hipotoni,HSD17B4p er ok si z o ma | hastal él

0206 T ; m haskdkalrédd ér .




P32
Propiyoni k Asidemi de Kardiyak Tu
Ger i D ° nve Rrogmedif Kardiyomiyopati Olgulari

Tul -e Ay agl t?l Kdlamre mS Ayhkak]i asrh i 4 Selin@koglu r
¢taklie®edanur Yckmadlygte Me hmet ker?gTany€lanseyv
Zéebard &€&rttwiru AKkgke@&imjf dem Aktujlu Zeyl
IKstanbul -Cerirvehrmake,siCerrahpaka Teép Fe
Met abolizma Bilim Dal e, Kstanbul
Kstanbul -Cenrirvelrpaka,siCerrahpaka Tép Fe
Laboratuvar é, Kstanbul

’Kstanbul -Cenrirvelrpauka,siSajl ek Hizmetl eri
Progr amé, Kstanbul

Giri k:

Propiyonik asidemi (PA), propionrlK o A kar boksi |l az eksi kl i
kal et sal bir organi k asi demi ol up mul
czelli kle dilate kardi yomi yop a tbrmaorbiditeave
mortalite nedenidir. Bu -al ékmada PA
sonu-|larénén dejerlendiril mesi ama-1| ar
Y°nt em:

Mer kezimizde 1zl enen PA tanéel e ¢ - has
gel i kKen kardiyak tutul um retrospekt.
ekokardiyografik veriler dejerlendiril/l
Bulgular:

Birinci ol guda met abol ik dekompansa
kardiyomi yopati, yojun metabolik ve i1
enfeksiyon Pl o kkio aj éer kardiyak d
oksijenasyon ve destek tedavileri sonraseée ki
Buna kar kKén I Ki nci ol guda, karaci ] e
sajlanmaséna rajmen ilerleyici kardiy
rajmen kaybedil miktir. Ol gul ar, kardi:

makt adér .

e

y

ortaya koy
Sonu-

k

n

Propiyoni asidemide kardiyak tutul um
Enfeksiyo ve metaboli k stres, akut Kk
Met abol ik kontrol ¢n iy ol masé kard
kal dér mamaktadeéer Bu nedenl e PA hast
d°nemlerde yakén takip ©°neril mektedir
kurtarécé ol abilir

0206T; m haskdkalréed ér




PS63
Gal akt oz e mi Hast al a

re
Dejerl en

nén KIlinik, Gen
diril mesi

Tul -e Aragl t?l Kilamre mS Ayglhkk]i ssrh i 43elin@kbglu r
¢taklie8edanur YEkmadygte Me hmet ker?Tany€lanseyv
Zéebard €rtwiru)] AKegke&imj dem Aktujlu Zeyt
IKstanbul -Cewrirverpsaee,siCerrahpaka Tép Fe
Met abolizma Bilim Daleée, Kstanbul
Kstanbul -Cenrirvelrpaka,siCerrahpaka Tép Fe
Laboratuvar e, Kstanbul

’Kstanbul -Cenrirvelrpaa,siSajl ek Hizmetl eri
Progr ameé, Kstanbul

Girik:

Galaktozemi, galaktez-f osf at ¢ri diltransferaz (GA
resesif kaleéetélan bir metabolizma hast
ni k varyant ve Duarte v akrtyoaznetmi deel
mi nde sarel ek, kusma, hepati k di
i lirken, Duarte varyant genel |l
z késetle diyet t eldlaar i Bi r laiklkutt e
z ide n°rolojik etkilenme, kor
nem kompli kasyonlar devam edeb
hastal aréen klinikk,erbiyadlei mypasnal
ndirmektir

o o x

| é
rl e
em:
e k

<o tTcCcoua a—
°SDd Y N O
S/ S Cc — — = 5
T+ D DS YD
o

u mer kezl i ret2r00255peyketlllfarealaerremaeoha
hastal ar dejerl endirildi. Hastal ar én
bakvuru bulgul aré (sarel ék, gavametraleri (GAET
aktivitesi, Gall P, karacijer fonksiyon testler
gal akt oz e mi tipine g°re sénéfl andeéer é
dejerl endirildi Kzl emoei b¢eiet el paman
ovaryan yetmezlik ve dijer komplikasyc
Bulgular:

¢tal eékxkmaya toplam 29 hasta dahil edil di
Ortalama tané yaké 21.3NZ2)1ogamaal bp
1806inde (%62.1) akraba evl il i] i345)ykvguiy
Bakvuru bul gul aré arasénda en sék k u
%65. 506i nde karacijer tutulumu ve %34.
bulgular %34.5, katarakt %20.7 ve renal tubulopati %6.8 aon € nd a
Hastalarén 256inde (%86. 2) kl asi k gal
Kzl emde hastalarén %27.606sénda boy keé
et kil enme, %1 0. 36¢,nde motor geril ik,
osteoporoz saptandeé. Kzl em s¢recinde
ye¢ mez|l i k yalnézca kadéen hastalarda de
saptande.




Sonu- :

Gal akt oz e mi hastal arénda erken taneée v
birlikte, czell i kl e klasi k gal aktozemi
devam edebilmektedir. Duarte varyantta ise klinik seyir genellikle benign teldgvi
gereksini mi séeneéerl eder . Bul gul ar eme z,
d°nem multidisipliner i zlemin °nemini
Anahtar Kelimeler:
Gal akt ozemi, GALT eksi-kP,iJ n?2r Dluajritke ¢

ovaryan yetmezlik
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PS65
Knfantil GM1 Ga n-§dalaktozsTeddwsiz da Or al
Diren-11 N bet !l er i Ol an Bir

G° k®Paemi r-Bakakkehir ¢am Ve Sakura kehir |

Met aboli zma Hastal éklaré Bilim Dal e
ElftobaBakakkehir ¢am Ve Sakura kehir Has
Hastal ékl arée Bilim Dal e

Asteéet-Bmkakkehir ¢am Ve Sakura kehir Has
Hastal ékl arée Bilim Dal e

Hasan¥ naBakakkehir ¢am Ve Sakura kehir Ha
Hastal ékl arée Bilim Dal e

Mehmet ArdaK é | €Bra-k ak ke hir ¢am Ve Sakura kehir

Dal e
Merve¢ a k maBkak akkehir ¢am Ve Sakura kehir H

Girick

GM1 gangliosidosi s, GLB1 g egnal muttaossyi amwn
sonucu geliken nadir |izozomal depo hast
GM1 gangliozid ve ilixkkil:@ g | ri Budisikim pmogresif
n°rodejenerasyon, hepat ospl enomegal.i vV e
G(;n(;m(;zde hastal @] én seyrini deji kKtiren

destekl eyici tedavi dardametandeaziminstabdizasy@dna hedefle
farmakol oji k kKkaperon yakl akémlareée aracxkt ¢

i nvitro -aléekmada gal aktoz wuygul amaséneéeé
fi broblaa-ghal aketadi daz aktivitesini yakl a
Literat¢,¢rde yer alan -aléekmadan yola -¢&
gal aktoz tedavisinin klinik ve biyoki my:
Olgu

! yakénda erkek hasta sgt -ocukl uju d
go°r ¢é¢n¢g me, hepatospl enomegal i, i ngui nal

| i zozomal depo hastal ekl ar é a - é sbegalaktasidaz
aktivitesinde belirgin de¢Kekl ¢k saptani
mut asyon tespit edil mesi czerine GM1 ga
tedaviye rajmen n°bet Kkongp odréia cséaljdjaenyal na
diyetten anlamle fayda g°r ¢l medi

Gere- ve Y°ntem

HastayaoralBpal akt oz tedavi si bakl andeé Far ma
doj al s¢t tozu kull anéel arak gal aktoz4 @é
|l akt oz olukturduju ve | aktozwmr Hhiadrakltioz
kabul edilerek 1 g s¢t tozunun ya kIaKék
|l iterat¢rde dijer met aildgls5i g/ tkkaydtgglné ldloar «
Sonu-

Tedavinin baklanmaséndan yakl akéek bir a
ger il eme -ggelzd ketnodsii.dabz enzi m aligtail miktt @xzi, nd
aktivitesini artérabil eceAkn cpaokt aertskiiynd i Jhi
daha geni k hasta serileri ve kontroll ¢ -




Kaynaklar

1. Caciotti, AL, Donati, M. A, d6Azzo,
Morrone, A. (2009) . The potenti al actio
betagalactosidase activity in fibroblasts from an adult Gdéhgliosidosispatient. Europeal
Journal of Paediatric Neurology, 13(2), 1664.

2.  Wong, S.Y., Gadomski, T., van Scherpenzeel, M., Honzik, T., Hansikova, H., Holme
K. S. B., Mork, M., Bowling, F., SykuCegielska, J., Koch, D., Hertecant, J., Preston, G., Ja
J., Peeters, N., Perez, S., Nguyen, D. D., Crivelly, K., Emmerkaabibson, K. M., Raymonc
K., € Mor ava, Egalact¢s@ B8upplejnentatiOr ia PGI@DG. Genetics ir
Medicine, 19(11), 12261.235.
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P66
Yéksek ALP Seviyesi, Pe
Menkes Hastal é&]j

ri ost al Re a
énén Gizl.i Y

G° k®Paemi r-Bakakkehir ¢am Ve Sakura kehir |

Met aboli zma Hastal éklaré Bilim Dal e
ElftobaBakakkehir ¢am Ve Sakura kehir Has
Hastal ékl arée Bilim Dal e

Yasemin¥ zgeBhakakkehir ¢am Ve Sakura kehir H
Hastal ékl arée Bilim Dal e

Hasan¥ naBakakkehir ¢am Ve Sakura kehir Ha
Hastal ékl arée Bilim Dal e

SerdarBozlak-Bakakkehir ¢am Ve Sakura kehir imH:

Dal é

Girick

Menkes hastal éj e, X6e bajl é2bse@eseB0fc&ml
g°r¢len nadir bir bakér metaboli zmasé b
takénmaséndan sorumlu ol an AT HEkeén klyike nulgulad
©zge¢l dej il dir. Bu durum tanénén gecikn
kemi k hastal ékl ar éné dée¢kegnderen bul gul
sunul muxktur

Olgu

Zamanénda sezaryen ile dojan erkek hast
Yakl akeéek ki ayl ékken bakl ayan diren-|
bakl andeé Kraniyal ger¢é¢nt ¢l emede o°lznea kl i
bil ater al bazal gangliyonlarda ve korpt
hastal ek etiyol oji si déekenegl er ek hast a
bakl angée-ta | akti k asi do zpersisdap tlkalerdfésfatazi (AL
yéksekl i di kkat -ekti. Humerus keér ej
°zelli kle bilateral femurlarda belirgin
Hastada irritabPldieme, veuneukksakr ednoke har
nedeniyle baklangé-ta infanti/l kortikal
raj men klinik bulgularén tekrarl amaseée ¢.
kemikbulgy | ar énén belirginlexkmesi ¢zerine O0Ss
bakér metabolizmasé a-éséndan yapélan ir
2590 mcg/ L ve serulopl azmin dg¢ z asaliprofiBMenkgs
hastal é] éné dée¢kegnderdyg . Téem ekzom anal
i ntroni k bir varyanté ve SNX10 geninde
fonksiyonu il e ilikkisiejnerdleean dyil rei lossd ede
Menkes hastal é]jéné destekl edi. Hastaya
bakl ande, izl emde K1 inik Ve | aboratuva
varyanténen fonksdgpeerel epdi omeki &mat&ybi
Sonu-

Bu ol gu, y¢ksek ALP d¢gzeyi ve periostal
I -1 n °neml. i pu-1laré ol abilecejini g°st:




Kaynaklar
1. Kaler, S. G., Holmes, C. S., Goldstein, D. S., Tang, J., Godwin, S. C., Donsante, A.
C. J., Sato, S., & Patronas, N. (2008). Neurodevelopmental course of Menkes dise
response to early copper treatmé&tgw England Journal of Medicine, 353, 605 614.
2. Gu, Y. H., Kodama, H., Shiga, K., Nakata, S., & Yanagawa, Y. (2001). Menkes di
Clinical and biochemical featurekurnal of Inherited Metabolic Disease,(84, 531 538.
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P%7
Periferik N°ropat.i Il e Seyreden Na4dipak
Asit Tedavi si: l - Ol gul uk KI

G k®aemir-bakakkehir -am e sakura kKehir
met aboli zma hastaleéeklaré bilim dal e
Hani m Kepyzmaakakkehir -am ve sakura «kKeh
met aboli zma hastaleéeklaré bilim dal e
Hami de Genwbakakkehir -am ve sakura Keh
met aboli zma hastaleéeklaré bilim dal e
Hasan¥ nabakakkehir -am ve sakura kKehir
hastal éeklaré bilim dal é
SerdarBozlak-bakakkehir -am ve sakura Kehir
dal é

<

Girick
Alfa-l i poi k asit (ALA) , mitokondriyal en
kompl ekslerinin kofakt®or¢ olup g¢-1¢ a
n®°ropati tedavisinde °zell ikl e Jirnét,r apvae
nma h S i gi bi semptomlarda belirgi
[ n®ropati ile seyreder
ol duk-eaikéemé@rmlogdhéarn. iBe
[ ALA tedavisinin klini
e Y°ntem
ik n°ropati bul gu
e bir 600 mg iv A
asé n°ropatik aj
a dejerl endiri/l

|l aré bulunan ¢
LA uygulanar ak
r e, par eStrepia.
di

on dokuz vyakéenda &erkek
akip edi |l mekteydi . Hast ad
e ve parestezi yakénmal ar én
| demiyelinizan polin®ropat
de parestezi yakénmal ar énda
u HSD17B4 homozigot mutasyo
hast aydeéebi fPenrkoesk syiozncemhal prbt ei n e
a progresif periferik n°riokpant®i
avmal arl a beraber tekrarl aya

yapélan el ektromiyografi %
da geril eme i1zl endi ve 0sSt ec
u, HADHA homozigot mutasyoni!
t
n

(Q:‘—)r—'-

anéle on ¢- yakénda er kek
de artéek ve EMG bul gul areéenc

XO-"T WLV OVLOXAOD O
Y X' COO0OO0 X O~ —
U TS SSRATSRW
Y —USQ@ S S S D5 O
Wx"OCDOOXO

nu -
< ALA tedavisinin periferik n°ropat.i
i yil ekme sajl ayabil eceji g°zl enmi Kt

A~ W0
<o




n°ropatilerde potansiyel bir destek te

Kaynaklar

1. Ghibu, S., Richard, C., Vergely, C., Zeller, M., Caottin, Y., & Rochette, L. (2011)
Antioxidant properties of an endogenous thiol: Alpipaic acid, useful in the
prevention of cardiovascular diseade®ntiers in Pharmacology,,59.

2. Zi egl er, D. , Hanefel d, M. , Ruhnau,
K., Gries, F. A., & The ALADIN Study Group. (1995). Treatment of symptomati
diabetic peripheral neuropathy with the antioxidant algt@ic acid: A 3week
multicentre randomized controlled trial (ALADIN Studypiabetologia, 3812),
1425 1433.
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P8
VI PAS39 11 i kkil:@ ARC sendr o mHtiyoRip kK tt rmwe nm&
Kanama Hje IBawivuran Bir OIl gu

Yasemin¥ zgebhakakkehir ¢am ve Sakura kehir
G° k®emi r-Bakakkehir ¢am ve Sakura kehir
Elf tobaBlakakkehir ¢am ve Sakura kehir Ha
Hasan¥ naBakakkehir ¢am ve Sakura kehir Ha

Ama -

Artrogripozid renal disfonksiyonk ol est az ( ARC) sendr omu

mul tisistemik bir hastal éktér ve en seé
i kki Lidir. Kl asi k ol arak arteogtiepoai
birlikte son yeéllarda bu triadén bul unt
Il ktiyozi s, gelikim geriliji, I Ki t me ka
g°r ¢l ebil mektedir. IAlyozZem danadmalaitlige dien ik
edebil diJi bildiril mektedir. Bu -al éxkm
bakvuran ve VI PAS39 varyanté saptanan a
Olgu

Mi adénda 2900 gram dojan erkek hastada
belirgin kaként é il e seyreden yaygeén

persentilin altéenda seyrettiijgi g °eyep hadtadi
il eri odyol oji k dejerlendirmede i Kitme
kokl ear i mpl ant pl anl andé Etiyol ojini
rezonans ge°re¢nt ¢l emede korpusdikal®mz bn
tekrarl ayan Dburun kanamal aré bakl ayan
mevcuttu. Gel i kim gerilifji ve besl enme
séraséenda =eritrosit ve terpombakisti ss &9p ¢
trombosit transf¢gzyonu sonrasé kanama Kk
sayésé nor mal bul undu. Kzlieoomde AT ewe dA
totaid i r ekt bi | i r uhafif walgatagnzalary iklendi iamcake persistan koles
saptanmadeé. Multisistemik bulgular nede
geninde homozigot c¢.543A>T (p.Lys181Asn
Sonu-

Bu ol gu, VIPAS39 ilikkili ARG dsfenkstonkolesian
triadé ol maksézén dermatol oji k, n°rogel
g°stermedgordsr . i Kkt me kaybé stalarda ARCasendrom
spektrumu ayéreécée taneda akeéelda tutul ma
oynamaktadeéer
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PS70
Kskel et Displazisi ¥n Tanéséyl a Deje
Propiyoni k Asidemi ve Yenidojan

Yasemin¥ zgebhakakkehir ¢am ve Sakura kehir
Dal é

G k®Paemir-Bakakkehir ¢am ve Sakura kehir
Dal
Haném KepyznBRakakkehir ¢am ve Sakura keh
Bilim Dal é

Hasan¥ naBakakkehir ¢am ve Sakura kehir F

SerdarBozlak-Bakakkehir ¢am ve Sakura kehir

(]

Ama -

Propiyoni k asi demi, erken tane konul
mortalite ile seyredebilen ciddi bir
prograména dahi l edi |l mesine raj men
amam& t adeéer Bu nedenle hastaleéek -oJju z
Bu ol guda, iskelet displazisi ©°n tanés
sérasénda propiyoni k asideminin nEelkélner
vurgul amayeé ama-1| adek.

Olgu

Otuz yedi hafta d°rt ge¢nl ¢k gebeli k ha
k ez hast a, birinci derece akraba ev
ultrasonografide wuzun kemi k|l erde keédaa
toraks, femurl arda ejrilik izl endi
saptanmasé ¢zerine hasta iskelet displ
ol an hastada ekl ik edebil ecek tnaentdaebno
spektrometri si incelemesinde C3 yg¢kse
i ncel emel erde amonyak dg¢zeyl 187 Omol /
asi demi il e uyuml u met abol it las @é-kamiinpve
karglumi k asi't tedavi si bakl ande. KI i
olarak PCCBgeni nde homozi got patojenik wvar
torasi k di DYNMCEHlgenindé ae hamloziget kanybtespit edildi. Takibinde
met aboli k dekompansasyon geli kmeyen h
uygun bulundu. Ancak dar t or ak sinvazig sblemm
desteji gereksini mi ol du.

Sonu-

Bu ol gu, sendromi k bulgularl a baxkvur e
birlikte bulunabilecejini ve metabol i
gerektijini g°stermektedir. Me t a b o klimikk
dekompansasyon gel i Kkmeden saptanmasé,
deji ktirebilecejini g°stermektedir. Y
met abol ik hastal ékl ar a-eéseéendan k1l i ozi

a-éséndan kritik °nem takémaktadeéer.
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Gl i kojen Depo Hastaléje Tip VII (Tai
Séla @Idkyel G¢gl bah-e
Kocael i kehir Hastanesi, ¢tocuk Met abol
GiriTar ui HPRKVt pd reijred e ot oz o mall resesif
varyantl ar sonucunda kas fosfofruktok
ortaya -éektejeée bir glikojen depo hasta
fosfofruktok naz enzi mi ndeki eksi kli k sonucu

ol ar ak kuIIanéIamadéJ‘e I -in yaj] asitle
Burada modi fiye atkins diyet.i Il e sem
sunul muktur .

Olguu¢abuk yorulma ve enfeksiyon d°neml

kKl inijimize bakvuran 13 yak erkek ol gu
240 emol /L saptanan hastaya 2:1 or ak6ér
75 emol / Lée geril edi Tedavi uyumundal
boyu diyet s¢rdegreglebilirlijini sajlar
di yeti il e dejiktirildi.uyDimuetd ad ajrit ikl
izl emde hastanén amonyak ve | ipid d¢ze
Di yet tedavi si altenda hastanén ©°zell
yor ul ma Ki kayet: geril edi . Egzersiz
késétl amal ar énda ortadan kal kmaséneé

g ° lerddi.

SonuJr-ar ui hastal éjénda ketojenik diyet
sajladéejé bilinmektstdtanénBi hi myal §jame:z
modi fiye atkins diyet.i il e metabol i k
i htiya-1larénée belirleyerek diyet progi
boyu diyet tedavilerinde diyet uyumunt

Kaynak- a:

1- Simil @ ME , Aur anen M, Piiril? PL.
Phosphofructokinase Deficiency (Glycogen Storage Disease Type VII). Front Neurol
Feb 4;11:57. doi: 10.3389/fneur.2020.00057. PMID: 32117019; PMCID: PMC70109<
2- Lucia A, Martinuzzi A, Nogale$sadea G, Quinlivan R, Reason S; Internatic
Association for Muscle Glycogen Storage Disease study group. Clinical practice guic
for glycogen storage disease V & VII (McArdle disease and Tarui disease) frc
intemational study group. Neuromuscul Disord. 2021 Dec;31(12):1336. doi:
10.1016/1.nmd.2021.10.006. Epub 2021 Oct 28. Erratum in: Neuromuscul Disord.
Feb;32(2):e3. doi: 10.1016/j.nmd.2022.01.004. PMID: 34848128.
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PSr2
Masi f Hepatosplenomegal i si Ol an B
Gaucher Hastaléejéenén Nadir Bi |

Hande AKG!Mer ve Yol,dakz gtiE LBKIKRBUAr¢c u *K¥ k E
H¢seyind® ONAY

!Ssajl ek Bilimleri i niversitesi, Adana
ve Hastaléklareé, Adana, T¢rkiye

2Sajl ék Bilimler:i i niversitesi, Adana
Met aboli zma Hastal ekl aré, Adana, Tg¢r ki

SMul ti gen Geneti k Hastal ékl aré Dejerl e

GirGxucher hastaleéejée, glukoserebrosi da
ge-i Kl i bir | izozomal depo hastal éejédé
i skel et Si st emi bul gul aré il e prEa&zebna
bul gusu ol arak °n planda ol duju kIl ini/@
ve splenik apse birliktelijinin hastal
son derece seénérl|l éder .

OlguSunumu:} - yakénda erkek hasta, 1 ki ayd:
Ebeveynler birinci derece kuzen idi. Fizik muayenede masif hepatosplenomegal,
sistemi k koll ater al ven©®z gelikim, b ¢
uyuml u i nflamatuvar bul gul ar saptande.
uyuml uydu,; ok¢l omotor apraksi izl enme
hemoglobin 6,0 g/dL (10;2 2, 7g/ dL) ve tr omb<408000/43L
hastada bisitopeni mevcuttu. Asit ffosi

Enzimatik analizde glukoserebrosidaz aktivitesi 0,3 nmol/mL/h (6,29 nmol/mL/h) ile
belirgin d¢gkegk, kitotri-83mdamd /&Kt iavittme

edil di. Mol e6BAheni ndeehemedéegot p. L48:
hastal éjé tanésé koyuldu. Genotip Tip
bul gusu izl enmedi . G ° galiye ek glarak mhsdakita infarkh e iap
ile uyumlu |l ezyonl ar izl endi . Spl eni |
anti biyoterapi al dé. Ek zamanl & ol ar a
Tedavi sonrasé khibekivgi holdgkebmbkgsaht
tedavi si altenda ayaktan takibe al endé
Tart e@anac her hastal é] énda masi f spl en
ven®z konjesyon, periumbilikal kol |l at
°demine yol a-abilir. Bu dur um, umbi |
uygun bir zemin olukturabilir. Benzer
alanl aréneén, sekonder bakteriyel enf e
de¢kenegl mektedir . B u ol gu, umbi | m IGauther
hastal é&jénén il k klinik prezentasyonu
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PS74
X6e Bajlée Adrenol °kodistrofi Taneéel é |
Tek Merkez Deneyimi

Metin ¥zell, Yasemin ¥zgeni, Asl e Cahbi
I Sajl ék Bilimler:i i niversitesi, Bakakk
Met aboli zma Hastal éklareée Klinifji, Kst ¢
] Sajl ek Bilimleri i niversitesi, Bakakek
Hemat ol oj i KIl'iniji, Kstanbul

] Sajl ék Bilimler.i i niversitesi, Bakakek
Kl inifji, Kstanbul

Giri k:

X6e bajl é adrenol °kodistrofi (ALD), AE
ya] asitlerinin (-ovkhsCiFdAg s yoemr wrkwsn zoaomwad |
bir hastal ékteéer. VLCFA Dbiri ki mi ® adrdndl
kortekste progresif hasara yol a-ar. K
serebr al forma kadar deji kkenli k g°st
davranék dejikikliklerindaidkkrame eiklse ki
tane, n®°rolojik hasar gel i kmeden tede
°neme sahiptir.

Olgu Sunumu:
Mer kezimizde izlenen ¢- erkek ALD ol gt
yéreéeme gé-1¢jé¢ 1 le bakvur muk, muayene
i ncel emel erinde ACTH y¢ksekliji, damrik
Kraniyal MR ®@&dd ppamril yedteoyaz cevherde ¢
skoru 10 bulunmuxktur. Kki nci ol gu kus
bul gul ar é vV e yéksek VLCFA d¢ z eeprdl gutulum
izl enmemi Kt ir. l-¢nce¢g ol gu bak ajreése
yeéeksekl 17 tespit eaksipitanbeyar cevher, kdtpRiSKalkbaum
pons tutul umu izl enmi kK, Loes Obgotltar é
analizl erinde ABCD1 mutasyonu saptanmeée
Sonu-:

Bu ol gul ar, ALDO6nin farklé klinik tab
erkek -ocuklarda a-éklanamayan adrena
ayerecée taneda d¢gkegnegl mel i dir. Brelcere
zamanénda uygulanmaséné sajlayarak hac
faktordge¢r.
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PSr7

Yeni dojan Yojun Bakém | nitesinden Met a
Hastalarén Klinik ¥zellikleri:
Arzu YILDIZ KIRMIZIKAYA 3, O] u z h a r, F&riEKVSAEIS,
Asburce OLGAC!
1Ssajl ek Bilimleri ''niversitesi, Ankar a
Hastal ékl arée B°l ¢m¢, Ankara, T¢grkiye
2Sajl ék Bilimler. ''niversitesi, Ankar a
Terkiye
3Sajl ék Bilimler. ''niversitesi, Ankar a
Bl ¢ mg , Ankar a, T¢er kiye
Girik:
¢ocuk Metabolizma Hastal ékl arée B°Il ¢ mg
s¢re-lerinin dejerlendiril mesi, er ken
a-éséndan °nem takémaktader KI i niikte, ele
al énmaseé taneésal dojruluju arteérabilm
bakeéem ¢nitesinden ¢ocuk Met abol i zma
nedenl er i il e tanée s¢recine etki. eden
Y°nt em:
Bu retrospektif TEnl gkma@as3 EkRrmhkeer
Yeni dojan Yojun Bakém | nitesinden ¢oct
hastal ar incelendi . Hastal ar én dan é&lrile
bul gul ar e, metaboli k ve genetik test
Tanésal s¢re-te farkl é parametrelerin
i statistikler kullanélarak frekans ve
Bulgular
Hastal arén ¢ocuk Metabolizma Hastal ekl
n=18) ol up, bunu solunum sékénteéesé (9
Danékél ma nedenl eri birlikte dejerlneprb
vV e sol unum sékéent ésé birlikteli]i (
i ncelendijinde n°rolojik semptomlarén
testlerin daha sék kullanéeldéejéihkhkkin
bul gul aré olan hastalarda daha sék uy
yé¢ksek ol duju g°zlendi. Hastal aréen %l
D¢keéek gebeli k haftase ve dg¢ ke kal dmaj uom
yé¢ksek ol duju belirlendi. Met abol i k te€
ve sénérl e sayeda hastada tané koydur
oranénén daha y¢ksek ol duju saptande.
Sonu-:
KIinik bul gul ar, ge°r¢é¢nt ¢l eme y°nt eml
dejerlendiril mesi, doj ums al met abol ik
hastal ék gr ubu, °czellikle yeni doj an
bulundur ul mal edeér . KIl'ini k bul gu Ia én si st
y°ntemlerin zamanénda kull anéel masé tar




Anaht ar Kel i mel er: Yeni doj an, Met abol
bakeéem, N°bet, Premat¢rite
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PS78
Konjenital Eritropoeti k Porfiride
K i Kardexkin Klinik Ve Mol ekygl

Ay -a Aydo¥age Kamer ?kSardaaCeganef,P elkwsé€, Edgia hi n
Karaca®, Nur Arslan?#

Mersin kehir Hastanesi, tcocuk besl enme v
Dokuz Eyl ¢l !'niversitesi Tép Fak¢ltesi,
Tée¢rkiye

% ntergen Genetik Araktérma ve Tané MerKke
“Kzmir Biotép ve Genom Merkezi, Kzmir, T,
Gi r Koqjenital eritropoetik porfiri (KEP)UROSgeni ndeki mut asyw
otozomal resesif kalétéler. Konjenital e
hematolojik bulgular, eritrodonti ve koyu kahverekgé r meé z é idrar gi
karakterizedir.

Y°nt KrBlP tanésé konmuk i ki kardek dejer]l
dejerl endirmek i-in biyoinformatik anal:i
etmek i1 -in 3 boyutlu protein modell emesi
Bulgular: 9 ve 4 yakeénda i ki kéz kardek ol g
varl éj e, kéermézé idrar yapma ve eritrod:it
Il ncel emel erinde belirgin hemol iuwoporphgrmtldly
coproporphyrin 11ll, heptacarboxylporphyrin, hexacarboxylporphyrin, pentacarboxylporg
seviyelerinde YROSgeaikin 9. kkzosuada tyea alahéhomozigot c.622/
(p.11e208Phe, daha °inktei )p.J &r0y8an tod atreaskp ib
kKl inik ©°nemi belirsiz bir wvaryant (VUS)
konjenital eritropoietik porfiri il e uyu
hat al ék i -in destekleyici kanét ol arak vy

zonundaki p.l 1 e208Phe mut as)
ettijJini g termi ktir.,

SonKEP klinik bulgularé ol gulareméezda ol
bir fenotip tanémlanméxteéer . Bu vyeni vV a
geni Kl et mi ktir.

Anahtar kelimeler: konjenital eritopoetik porfiri, hemolitik anemiROS

UROS un 9. e k
05
i
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PS83
Tek Merkez Deneyimiil e Serebrotendin®z Ksant omat

Ay k e Nul Hamda Palaf

1SB] Gazi Yakargil Ejitim ve Araktér ma He
Di yarbakeéer
2SB! Gazi Yakargil Ejitim ve Araktér ma He

Girserebrotendin®z ksantomatozis (CTX),

met abol i zma hastal ejéedeér . Er ken tane V €
°nemlidir. Bu -al ékmada, yeni CT¥riané&gste
bi yoki myasal vV e geneti k analizl eri il e
dejerlendirilmiktir.

Y°nt mplam 8 CTX tanél é hasta retrospe
demografik bilgileri, tané yakl ar e, kK1 i
bul gul ar &, kol estanol d¢zeyleravi giengonmnk
Il e semptomlara y°nelik verilen tedavile
Bulgular. Topl am 4 aileden 8 hasta tané al dé,
maksi mum: 25,9 yeéel) ol arak saptandeée. Ha
al amama, 2 hasta n°bet sebebiyl eabda&yvuhAim

ile tane al mék 3 hastanén 206sinde hafif
hastada saptanmadé. TCYR2ZAlgeningden c.1263+dA>a homn oz

varyant saptandeée. °A¢gesihaldlaé¢ aardmolt edaxre
alanl arén osteoporoz y°n¢nden bul gul ar é
hastal arda kol estanol d¢zeylerinde geri
d¢ezeylidriy ¢hkkasfekt i Tedavi sonrasé 4 hasta
Sonwiterat¢rde kolestazeée olan ol gul ar da
CTX hastalarénda tedavi yanéténén dejer
d¢zeyl erindeki azal manéen petjandigkeln ¢d areik
saptanan c¢.1263+4A>T varyanténeéen, bu b?©°
founder et ki si ni de¢kendegr mektedir . Bil
gzl enmiktir. Andakskd mbulaguwlkarméan aimd téd téij
geni kK °rneklemli ve uzun sg¢reldi izl em - a
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Pediatri k Pop¢lasyonda | rik Asit D¢gzey
Met abol i k Bozul ma G°stergesi C

1. Mustafa Yél déz

Féerat | niversitesi Teéep Fakg¢gltesi, ¢Cocuk
ORCID: 00090007-40759854

E-posta:dryildizO6 @gmail.com

2. G¢l Akén (Sunan)

Férat | niversitesi Hastanesi, ¢ocuk Sajl
ORCID: 00090000:6506:314X

E-posta: dr.gulfidann@gmail.com

3. Ece Meltem Yal - én

Féerat | niversitesi Téep Fakg¢gltesi, ¢Cocuk
ORCID: 0006000230349196

E-posta: emeltemgurbuz@gmail.com

Ama¢ocukl uk -ajé obezitesi, erken d°nemd
g°stergesidir l'ri k asidin yalnézca pur
infl amasyon ve endotelyal di sf onktsei-y oml ¢
gesteril miktir. Bu -al é&kmada pediatri k h
i le 111 kkisi dejerlendirilmik ve ¢rik asc
ol madej é araktereéel méxkter.

Gere- veBY°neémospektifilBegaksalasal égme
parametresi °l - ¢l m¢gk toplam 177 -ocuk h
edi | di L ri ko asit, LDL, trigl i s erigedi >Aneg/dlt
ol arak tanémlande. Gruinwhat nzyadétleatkél &
regresyon anali zi il e dejerlendirildi
Bulgular: Obez hastalarda ¢ri k asit de¢egzeyl eri
5.0 mg/ dL, p<0.001) . LDL ve trigliserid
Lojistik regresyon anal i zi ndiel i¢gwhkikl iasdltd:
1.64, %95 GA: 1.222 . 2 0, p=0.001). En di kkat -eki
-ocukl arda dahi obez grupta ¢rik asit dyg
vs 5.0 mg/dL, p=0.008).

Sond-r:i k asit, pediatri k pop¢l asyonda ki
met aboli k bozul manén g°stergesi ol abilir
asit d¢zeylerinin saptanmaseé, ¢, irtecikolarakskiing
dejerl endirmede di kkate al.enmasé gerekti
Anahtar Kelimeler: | r i k asit, ¢ocukl uk -aj é obe:
Normolipidemi, Kardiyometabolik risk

Girick

¢ocukluk -ajé obezitesi yal nézca art meéecx
kardi yometabol ik di sfonksiyonun °neml.i
hi pertansiyon gi bi bi | ek enl Werbirlizteg erk@mbiyokimyase
deji ki kliklerin saptanmaseé klinik a-éedan
fri ko asit, purin metabolizmasénén son ¢
di sfonksiyon ile ilixkkil:@ aktif Dbir biyo
asidin ni trik oksit bi yoyamrardparnee-méenréi
di sfonksiyona katkéda bulunabilecejini g
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Eri kkin hi per¢ri semi, met a
Kekil de i Pediatri k pop¢l asyc
ol makl a Ik I d parkamatsrke Ibesrl ii md e
net ol ar rt maméexkteéer (4).

Bu -al éx pe hastal arda ¢ri k as
met abol i i s k gesi ol up ol amayaca
Gere- ve Y°ntem

Bu retrospektif kesitsel -aleékmada pedi a
¢al exmMa3y ayasx arasé, ¢ri k asit ve earl73geddrk
hasta dahi l edi | di . Eksi k ver.i bul unan h
Obezite, yak ve cinsiyete g°re persenti.l

olarak kabul edildi. Dislipidemi; LDL >130 mg/dL, trigliserid >150 mg/dL veya total kolest
>200 mg/dL ol arak tanémlandeé.

Kstatistiksel Anali z

S¢rekl i deji kkenl er medyan (1 QR) ol ar aik
Whitney U test.i i | e y akpaérled et. e sKtait eigloe i ke jc
faktorl eri l ojisti k regresybnahbnalgiraip i
dejerlendirildi. p<0.05 istatistiksel o |
Bulgular

Obez hastalarda ¢rik asit degzeyl eri anl a
p<0.001). LDL ve trigliserid d¢gzeyl eri a
kol esterol d¢zeyli obez gr udrphlod). daha y¢kse
Lojistik regresyon analizinde ¢rik asit
1.64, %95 GA: 1.22.20, p=0.001)Tablo 2)

En di kkat -ekici bul gu, |l i pid parametre
d¢zeylerinin anl amlé ol arak y¢ksekTabld2nas

Tablo1. ObezveNorobez Grupl arén Karkél akteéer él ma:

Parametre Obez Non- p
obez dej e
'ri k asit (r 61 5.0 <0.001
LDL (mg/dL) Benze Benzer NS
r
Trigliserid (mg/dL) Benze Benzer NS
r
Total kolesterol (mg/dL) Y ¢ ks D¢ kK ¢ k 0.014
ek
Not : Dejerler medyan ol arak verilmiktir.
Tabl o 2. i rik Asit D¢zeylerinin Obezite
Alt Grup Analizi
Parametr O %9 p Normolipidemi Normolipidemik p
e R 5 de] kObez Non-obez dej
GA ri r
Priok 1 1.22  0.00 6.05 5.0 0.00
(mg/dL) 6 | 1 8
4 2.20
Not: OR: Odds rati o; GA: Gé¢ven aral éjeé. N o

ol arak verilmixktir.
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en °nemli bul gusu, serum ¢
dér. Obezite il e hiperg¢ris
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da, KKinin | i pipd omena @@ lei zyn
Kturul m ter (5, 6).

al eékmada, crik asit d¢ezeyl eri il e L
nmameéK ,; ancak ¢rik asidin obezite il
asidin metaboli k s¢akbabnl dabhierkdan
deyi k!l e, met aboli k disfonksiyon yal
ade, erken biyokimyasal dejixkiklikler
kat -ekici ol arak, nor mol i pidemi k obe
biyobelirtecin erken, subklinik met a
tekl emektedir. Bu g°z m, rkleansdii kr i hamntec
ret edebilir. Dislip i gel eneksel
| s e de(7,8), bu bul r metabol ik d
abilecefdini buesg¢reki ha erken bir
eysel -al ékxmal ar , é S i '
é
a

< =~ — =

anizmal aré aracel é]j
asit yaln
é mc é oIab'Iir.

k -al ékmal ar da ¢ri a
ncak bu -al éxkmal arén -
dirmemiaktéxm@glodor mBui p
t de¢zeylerini g°sterer
bakéel déj énda bu bul
endiril mesind al nez [
crmektedir. i
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P<OJI™"W °POWORAX<KOOTKANJIU' ® QT UNOTOTHTXOO m
=SSO0 CCTSMDTOTTSIOTSTDOODAXDC T TS OoCY T

X S T+ T 35 S

o
m
e

k

Kaynaklar

1. Geddo, F., Antoniotti, S., Querio, G., & Gallo, M. P. (2025pacing the Path from Obesii
to Diabetes: How &llyl Cysteine Shapes Metabolic HealthMdpi Ag.
https://doi.org/10.20944/preprints202510.0037.v1

2. Mgynar ska, E. , Boj do, K., Frankenst ei
Rysz, J., & Franczyk, B. (2025). Endothelial Dysfunction as the Common Pathway L
Obesity, Hypertension and Atherosclerosigernational Journal of Molecular Scienge
26(20), 10096 https://doi.org/10.3390/ims262010Q96

3. Vlachakis, P. K., Theofilis, P., Manios, E., Tentolouris, A., Drakopoulou, M., Karakas
Vordoni, A., Korompoki, E., Oikonomou, E., Tsioufis, C., & Tousoulis, D. (20
Endothelial Function Biomarkers in Hypertensi@urrent Medicinal Chemistry32(39),
8835 8854.https://doi.org/10.2174/0109298673349473250410132823



https://doi.org/10.20944/preprints202510.0037.v1
https://doi.org/10.3390/ijms262010096
https://doi.org/10.2174/0109298673349473250410132823

4. Chang, GC., Wu, C-H., Liu, L.-K., Chou, R-H., Kuo, C:S., Huang, PH., Chen, L:K., &
Lin, S-J. (2018). Association between serum uric acid and cardiovascular ri
nonhypertensive and nondiabetic individuals: The Taiwiaan Longitudinal Aging Sitdy.
Scientific Reports8(1). https://doi.org/10.1038/s41598.8-229970.

5. Xu J, Deng M, Weng Y, Feng H, He X. Cressctional study on the association betw
serum uric acid levels and nattcoholic fatty liver disease in an elderly population. Sci F
2025;15(1). doi:10.1038/s415925-905903.

6. ZhouY, ZouY,CaoY, GaoY, PiY, Tang X, Liu Y, Zhong Y. The association betwee
cardiometabolic index and hyperuricemia: 220116 NHANES. Front Endocrinol. 2025;1
doi:10.3389/fendo.2025.1545968.

7. DuH,Rao Y, LiuR, Deng K, Guan Y, Luo D, Mao Q, Yu J, Bo T, Fan Z, Ouyang H,
Y, Zhu W. Proteomics and metabolomics analyses reveal the full spectrum of inflami
and lipid metabolic abnormalities in dyslipidemia. Biomed Chromatogr. 2021;3¢
doi:10.1002/bmc.5183.

8. Wang Y, Hu JW, Lv YB, Chu C, Wang KK, Zheng WL, Cao YM, Yuan ZY, Mu JJ.
role of uric acid in hypertension of adolescents, prehypertension and salt sensitivity ¢
pressure. Med Sci Monit. 2017;23:79®5. doi:10.12659/msm.899563.

9. Liang J, Qiu Y, Fu T, Li J, Xiao F, Xing G, Cai H, Tong Y. Mitochondrial oxidative st
and vascular remodeling in uric acid nephropathy: mechanistic insights and ther.
implications. Int J Nephrol Renovasc Dis. 2025;18(1)i381.
doi:10.2147/1IINRD5549209.

10. Thomazini F, de Carvalho BS, de Araujo PX, Franco MDC. High uric acid leve
overweight and obese children and their relationship with cardiometabolic risk factors
is missing in this puzzle? J Pediatr Endocrinol Metab. 2021;34(11):143%.
doi:10.1515/jpeni2021-0211.

0206 T ,; m haskdkalrédd ér .



https://doi.org/10.1038/s41598-018-22997-0

P35
Ulusal Neonatal Tarama ProgranéKapsamén d a

Feni | kde®lgulargKinik Vea |

Geneti k ¥zellikleri

Kr e m DBmirr-S. B. | Bursa Y¢ksek Khtisas Ejit
Sevily e | dSe zB . | Bursa Y¢ksek Khtisas Ejitim
GirfFenil ket ong¢gri (PKU) ; fenil alanin hidr
tané ve uygun tedavi yakl ak émlaréyla n°
kal ét sal bir etabolik hastahakbail eTegt
yé¢ksek bir insidan g°steren bu hastalék
Bu -al ékma, Ul usal Neonatal Tar ama rogr
vV e geneti k spektrumunu; nadir varyantl
ama-| amaktadeéer

Yont @mM7z2025 vyéll aré araséenda UNTP kapsa
y°nlendirilen 162 olgu retrospektif ol ai
fenil alanin (Phe) d¢zeyleri, f eni |nahatizteiiile
ekl i k eden ek klinik patolojiler detayl e
Bulgular: Ol gul ar én %51, 20si hafif hiperfenile
kl asi k PKU ve %2, 50i di hidropteridin re
yéksekl i saptanan %9, 9061 uk (n=16)n (gPANL
kull anéeme °yk¢gseg belirl enmi k; ayréeca kol
l'i paz eksi kli7ji gi bi nadir I kincil nede
ol gul arén bakvur u yralkk émae&snt dloarta n(car t3é6n &,
geci ktijJi (p<0,05) g°zlenmixktir. UNTP il
Maternal PKU sendromu tanésé al méxtér.
Geneti k analiz yapélan 68 hastada en sél
saptaneér ken; ' iterate¢rde nadir bil diril
varyantl arée tespit edilerek geneti k havu
Sonuw-a:l ék maméz, bl gemi zdeki PKU profildi
kull anémé ve nadir metaboli k hastal ékl a
Saptanan nadir varyantl ar topl umitmaadium.

pop¢l asyonundaki taneésal geci kmel er Ve

etkiler, gebelik °ncesi metabolik kontro

Bul gul ar eme z, ul usal tarama programlaré

sosyodemografi k fakt°rlerin birlikte el
r

kanétl amakt adé
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Ge- Baklangé-l e Krabbe Hastal éj
SeinHasércé -Kakacawa | niversitesi ¢cocuk Me
Ay Kar éb-#a&kkirova | niversitesi ¢tocuk Met a
NazmiyeT ¢, z e | G¢ukyurzova | niversitesi tcocuk M
Elif Ar sl antojklwr ova | niversitesi ¢tocuk Met at
Fatma DeryaBulut-¢ ukur ova | niversitesi ¢ocuk Met
Mi hri bamHe¥zgl¢gehmmkurova | niversitesi ¢ocuk
Neslihan¥ nen | ganffuunk ur ova | ni versitesi ¢ocuk
DenizKor-¢ ukurova | niversitesi ¢tocuk Metabol

GirKkabbe hastaléjé (KH) veya globoid hy¢g
galaktoserebr05|daz n (GALC) eksiklijind
resesif ge-i Kl i bir met abol ik hva sligalénérdsil
apopitozu ile seyreden n°rodejeneratif Db
olup hezlée progresyon il e iki yak civar
eri Kkin formIaI:LOInglulkarp'ramsazkdiace/e%infant
yavak seyir bir seyir g°sterdi klerinden
al maktadeéerl ar . Bu sunumda progresi-f mo t
bakl-dreg&r abbe hastaléejée tanéseée alan bir
Olgu Sunumu:On bir yakénda erkek hast a, son i
ol masé nedeniyle getirilmikti. N°rol oj il

konukmal ar é oI d-Rjdesaptandier m&vs SK&d e sitila(b0i

69 puan aral éj] é) il e uyumlu performans
( MRG) sol periventrike¢gler beyaz cevherde
izlendi. Elektromiyografi (EMG)incelemesiaddemiyelinizasyon ve aksonal dejenerasyor
uyumlu polin®°ropati saptande. El ektroen:t
dejerl endir mesi ve g%z muayenesi nor mal d
analizdeGALCgeni nde c¢. 1700A>C (p.Tyr567Ser) h
bakl angé-|l & Krabbe hastaléejé tanéeseé konu
Tart ékrneabbe hastal éj e sadece i nf an togrdsif nibfor
gerileme ile bakvuran daha il eri yakl ar
bakl ange-|I & formlarda kIl inik seyir daha
etmektedir. Erken genetanrké tsaanjél;a mmd seé& ,t airk
bili ksel bozul ma ve kas tonusu gi bi dej
dejerlendiril magemakéadeadan °nem t

Anahtar kelimeler: Kr abbe hasakal éjarodejenerasyon,

0206 T, m haskd kalréad é ¢




P339
Abdomi nal Mi grenden ¥te: Tekrarl ayan Ka
Baklangé-|l e Glutari k Asidg¢gri

Sena ARDA!, Zeynep Aylin Kurt?2, Ay nur K¢ - ¢ K c oMeghame t¥,&88akkd
Bil ginet G¢rbez

Ankara Bilkent kehir Hastanesi, ¢ocuk Se
Ankara Bilkent kehir Hastanesi, ¢ocuk Sce
BO1l ¢ mg¢

S’Ankara Yéldérém Beyazét |!niversitesi, Ar

BO1l ¢ mg¢

Girick

Multiple acyfCo A dehi drogenaz eksi kIl ifJi (Gl utar
ge-i kli nadir bir yaj asidi oksidasyon b
veya el ektron takéyéce-DiA)lsetvempirodekin defthe
Bu defektler, yaj asitleri il e baze amir
ci ddi aksakl ekl ara vyol a-ar . KIl'ini k spel
kriz, hipotoni, hipoglisemv e met abol i k asidoz il e prez
daha yavak seyirli ve genelli kle n°romus
bakl angée-1¢é& olgularda tekrarl ayan hilpaalr
kusma epizotlaré sék g°r¢len klinik °zel
Olgu Sunumu

On i ki yakénda kéz hastanén, son alte vy
mer kezl erine bakvurduj u, abdominal mi ¢
bakvurusunda bak d° nmesi vV e bil irrk-ez deal
tetkiklerinde hipoglisemi ve metabol ik

mer kezimize sevk edil di. Ann ve baba

n
i ncelemesinde kilo, boymaé Bb
N°roloji k muayenesinde aksiy
patoloji k refleks saptanmadeé

ve peri

c
e S é
anée+rétardaydp
el f e

Laboratuva

mevcutolup, @andem MS analizinde serbest karnit
aral ektaydé. Kdrar organi k asit incel eme
hepatosteatoz il e uyumlu ol ar agk® rdejterl lear
birlikte dejerlendiril erEdROH @GAnitn dpe 2c .dl¢lK
homozigot ol arak saptande. Ri bofl avi n,

sonrasénda hastanén klinik durumunda bel
Sonu-

Bu ol gu, tekrarl ayan karéen ajrése ve ki
hastal ékl ardan GA Tip2énin ayéreéecé taneéed
kKl inik seyri belirgin kxekril de iyilextire

02067/, m haskdlkalread e r .
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Occam'én Usturaseéneén ¥tesinde: Bir

Mertkan Yé | d éKrsétmanbul -Gerirveehrpmake sCerrahpaka T
Hastal ékl arée Anabilim Dal é

Elif Kk 1 er -KSayalnuwb ul -Genrirveelrppa ke sGerrahpaka TEeé
Bilim Dal é

Tuj Aeas -KLtlanbul -GerirveerppaeaesGerrahpaka TEé
Bilim Dal é

Kaj @8al éxkikgsathnanbul -Gerirveerppaxeae sCerrahpaka TEé
Bilim Dal é

Ha n Babazade-Kst anbul -GewrirveerppaaesGerrahpaka T
MetabolizmaB | i m Dal é

TanyelZ ¢ bar FK0gtlaunbul -Genrirveelrppa ke sCerr ahpaxka

Met abolizma Bilim Dal e

ErtuKeyk-&mt anbul -Gerirverpaxke sCerrahpaxka T
Met abolizma Bilim Dal e

Ayke CAkdeml u-Ketydbrelkul -Cerirveelrppaeae sGCerr ahp
¢ocuk Metabolizma Bilim Dal é

GirMKS Tip Il (Hunter Sendromu), iduronat

depo hastal ekl aré arasénda X' e bajleée res
genellikle 24 yakl ar é@ arasénda belgi®nrginglmgk menkat

boj ukl uj u, hepat omegal i, i skel et def or mi
bakl éeéca klinik bulgular arasénda yer al
enzim eksi kliijlial saomn inc wred at ¢freervl er i nin v ¢
yetersizlik, otizm spektrum bozukl uju v
ot ozomal resesif Dbir metaboli k hastal ékt
takéyan bir hastanén klinik bulgul ar éne
Y°nt BEmmst anéen klinik, biyokimyasal ve gen
g¢enceel l' iterate¢gr eklijinde tartéekeéel mékt e
Olgu: Ar al arénda birinci derece kuzen evl il
géenl ¢kken yenidojan tarama programé kaps
saptandéejée ve fenilalanin hidr okanitéspitzdidrd
FK, tanéseé konul duju ©°jJrenildi. Hast a,
sapropterin dihidroklorid tedavisi ile takip edilmekteydi.

Rutin poliklinik kontrol¢gnde makrosefald

YézZ g°réenegm¢g ve kot altée 2 c¢cm hepatomeg
yakéeyla wuyumlu Dbulundu. Ekokar il wvggryaef ir

Bakeél an i duronat s¢l fataz enzim aktivite
panel i go°nderil di ve | DS geninde hemizig
replasman tedavi si bakl ande.

SonwB-u: ol gu, farkl & metaboli k hastal ekl a




hastal arda geliken yeni klinik bulgul ar ¢
KIl'inisyenlerin birden fazla nadir hastal
bul undur masé, tanésal gecikmedmaneéeandal kkeal
kritik °neme sahiptir

0206T,; m haskdkalréed ér
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3Meti |l krotoni | Glisingride Fenot
D°rt Ol guluk Seri

Mer ve At al'soBu&eh d,iGonEarkdai rddaent
1. Eskikehir Osmangazi i niversitesi Téep F

GKRK3Met i | kr ot oMACLveygMGC2g enrg r myu t a s y o Aretdkro®mil¢
KoA karboksilaz (3MC C) eksi klijJinden kaynakl|l anan

met aboli zmaséndaki b o-hidrdkdiiaoJaleriks asih (3 K V Ai) d r-°
metilkrotonil glisin (MK G) art é/kae- i |kkaarrnniittiiOm pyro&fsielkil |
sekonder karnitin eksikIlifji ekl i k edebi
d°neminde diren-1.I n°betler ve ajeér me t-
genotip korelasyonu ent dejildir. -mBui lI-lkarl etkamaidla, g I3i ¢

prezentasyonlarén ve fenotipik heterojer
ama-1| andé.

OLGULAR

Ol gu 1: Tremor yakénmase@Holygrkse &l iyjaik K
anal i zi nduKG (eKIHK)V A3 ar t e kMCC2genmdeacr298E>C homozig

mutasyonu g°steril di. L°sin késeéetl é diye
Olgu 2: WES analizind®CClgeni nde c¢. 1527>A homozigot
hastada tekrarl ayan metaboli k asidoz, n °

ci hazéna bajémlé ve y¢regyemedi jio i -in it
karakteri sOH ky ak s e&kl,i jG5 ve serbest karn
[ tin tedavisi sonrasé késmi klinik d
Fhdi, araleehdanl aynk BRARDbCI tHha.
3: Hi pot oni ve metabolik asi-@Hzy gHKs
est karnitin de¢e¢Kekl ¢] ¢ MCEL geningei k15270Ce4
zigot mutasyonu g°sterildi. L°sin ke
Ki mi yakeétl aréna uygun seyretmekte.
4 . Biyotinidaz eksi kli] i -HKame IM&E G a"
aOie yghiksek IMCCligesnd emdiene . 543 T>G homozi
n kéeseéetl é diyet tedavi si bakl andeé.
¢

- o

(&

m—vwoQTuwQOOoT
°® —"mOo ® Qo -~

@]
Zwno@Q —3~@Q o<

C——~c —TooTCcoTO

3MCC eksi kli7Ji geni K K1 infi &nodgpektkamelc
hastal éktér . Ol gul arémézda d°rOHf gpkilse kf &
karakteristik organi k asit arkkke gapaal
prezentasyonl ar nedeniyle hipotoni, me t
ol gul arda ayérece tanéda d¢gkegnegl mel i dir.
Tabl o: Ol gul aréen Klinik ve Laboratuvar ¥




Yas/Cinsiyet Laboratuvar

1 14vyas /K Ellerde tremor C5-OH T, normal mMcc2 Lésin kisith
serbest karnitin, 3-  (c.295G>C diyet +
MKG T, 3-HIVA T~ hom.) levokarnitin

2 9vyas/E Metabolik asidoz  C5-OH T, serbest MCC1 Lésin kisith
ataklan,solunum  karnitin J, 3-MKG  (c.1527C> diyet + karnitin
sikintisi T, 3-HIVA T A hom.) + biyotin
néromotor gerilik

3 26glin/E Hipotoni, C5-OH T, serbest Mcc1 Lésin kisith
beslenme iliskili karnitin J-, 3-MKG  (c.1527C> diyet +
direngli metabolik -, 3-HIVA T A hom.) levokarnitin +
asidoz biyotin

4 6yas/E Asemptomatik, C5-0OH T+, 3-MKG T~ MCC1 Lésin kisith
tarama (c.543T>G diyet +

hom.) levokarnitin

0206T,;, m haskdkalréedd ér




P03
Jeneralize UDRGa | ak tE@Zz meNMjaz Eksi klijinde Diyet
Bi yoki myasal D¢zel me: Bir OIg

Ayke kenolS&ramkKet &y «ie nK Kloreekt injaizt ied g z|
Demir?, Ti j en 3T akiryaif,l-a8¢e drdgyt PeBEkBa ¥zI| em ki mk

1- Hacettepe | niversitesi Teéep Fakg¢gltesi (
2- Hacettepe | niversitesi Tép Fak¢l tesi (
3 Tanyal -én Tép Laboratuvareée, Yenidoj an
* Hacettepe ! niversitesi Tép Fakg¢ltesi

Girik:

UDPgal akamizmedrNpaz ( GALE) eksi kliji, gal akt
bozukl uju ol up, benign periferik formdan
kadar wuzanan geni k bir kIl iinelfdm sompdeiede madimolu
hepati k disfonksiyon, b¢yeéeme geriliJi Vo€
heterojenite ve hastal €] én nadir gor ¢l
konusunda mevwaudtéedweer.i |l er seé

Y°nt em

b ayl ek kéz hast a, belirgin transamina
b¢yeme geril i i, hepat omegal i, krani of as
bil ater al sens®°rin®°ral I Ki t enanalikirde GALE geiain
(NM_001008216. 2) homozi got c.280G>A (p.
sénéflandeér él de. Met abol ik i ncel emel er di
Kapiller elektroforerzinlegliyl@zillaas yammmal 9 rz
1 patern)

Bulgular

Tané sonrasé galaktoz ve | aktozdan késeéitl
serum transaminaz d¢gzeyl eri nor mal Séneéer
18,7 mg/dL (Referans: <10 mgb whdld]); dvrmeg/dLivé 3,
mg/ dL6ye geriledi. Kapiller elektroforez
diyet tedavi si sonrasé nor mal ol duju g°z
Sonu-

Bu ol gu, mul tisistemi k tutulum ve exl ik
GALE eksi klijinin tanéseéndaki zorl ukl ar é
konjenital gli kozil asyonamedaklyaklat ece
erken tané ve uygun diyet tedavi si il e
nedenl e, hepati k di sfonksiyon ve dismorf

mut | azk &@ nge®Pnde bul undurul mal edeéer .
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OCRL Kl i kkili Lowe Sendromunda KIlinik v
Olguluk Tek Merkez Deneyimi

HacerBASAN-Ankara Etl i k kehir Hastanesi

Aynur K| ¢} KCONGAR YANWVKA&Kr a Bil kent kehir Has
Berrak BKL GKNER G{ARKkiaZz a Yél derém Beyazét | n
Harun YILDIZ -Ankara Etli k kehir Hastanesi
Mustafa KI LI-Ankara Etli k kehir Hastanesi

Kz ZBDAL -Ankara Etl i k kehir Hastanesi
Abdulkerim KOLKIRAN -Ankara Etli k kehir Hastanesi
Hanife SAAT-Ankara Etl i k kehir Hastanesi

FathG, RB|-Ankara Yél déerém Beyazét | niversi:
¥ z g¥eZ A L-FAnkara Dr. Abdurrahman Yurtaslan Onkoloji Hastanesi

Atilla ¢ ay-8At at ¢r k| ni ver sitesi

¢ij demK&eaphagar-Ga z i ' niversitesi

Girik:

Lowe sendromu, OCRL genindeki patojenik
bobrekl eri etkileyen nadir Dbir Xobée bajl
ol makla birlikte, hastal €joélnupkIl®izneilkl iskp eek
geci kebil mektedir. Bu -al ékma, farkl e f
genotipik -exitlilif7Ji ortaya koymayeé ama
Y°nt em:

l-¢nce¢g basamak bir pediatri k metabol i zma
klinik olarak Lowe sendromu tanésé al an
bul gular, n°rogelikimsel rexeliillreéer yer enn
sistematik olarak incelendi.

Bulgular:

T¢m ol gul arda bilateral konjenital katar
yaké erken infant d°nemden ad°l esan d°ne
hafif geci kmeden aj ér gltorbuam bguellgiuxliam égnear
sergiledi. Renal tutulum; baklangé-ta no
d¢zeyde proteingriye kadar uzanan heter
frameshift, nissense ve i r ame del esyon dahi | farkl e
varyantl arén de novo ol duju g°sterildi

fenoti p g° ardnlkating vakyanttarda dala hafif klinik seyir dikkae k t i
Sonu-:

Bu ol gu serisi, Lowe sendromunun kIl asi k
sahip oldujunu g°stermektedir. ¥zellikle
tané akélda tutul malée ve lem&leand &r.nebrdlee m
izl em ve geneti k danékmanl|l ék a-éséndan Kk
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P9
Erken ¢ocukl uk D°neminde Mot or ReAQGKS Y @&
N°roaksonal Dejenerasyon: Ol gl

Ayke SalyéeBhtcakAr sNazmu jyleu T?:Fatmd Del@a;Buldt’; Berrak
Bil gi net @&srrag 2SaNegeéi hhin ¥ DenizKdr? Mungan

tukurova !niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢oc
tukurova ! niversitesi Teéep Fakg¢ltesi ¢oct
SAdana kehir Hastanesi tocuk Besl enme ve
‘Adana kehir Hastanesi ¢ocuk N°roloji B©°I
Gi rBrkkken -ocukl uk d°nemindeki gel i Ki msel

geni kK bir ayeérécé tané spektrumu ol an Kk
mitokondriyal bozukl ukl ar baktai &l malt al

olabilir. PLA2G6g e n i i le i1 i kkild n®roaksonal de
er ken bakl angeée-1| é progresi f-nandirrol loij i k k &
hastal éktér. |- alaltdpsndehi yhéasneyitede
hi potoni , mot or geril eme, spastisite ve

durakl ama ve sonrasénda regresyonla bakyv
sunuldu.

Olgu:K k i yakénda erkek hast a, yér ée¢mede ge
getirildi. Annebaba akrabal éjé& bulunmayan hastanct
derd¢nce¢e gebelijinden yakayan i kiojcmukbae
benzer bulgularla kaybedilen tanéséz bir
er ken geli kim basamakl| ar éneé uygun Z ama
oturabil mikti. Ancak vy ¢regudergkenota beoesilariade dealer
ol duju g°zlenmickti. N° beti yokt u. Bakvu
derin tendon refleksleri, spastisite, mo
saptandé imetdemi b akikrmcepatol oj i bul unr
g°re¢nt ¢l emesinde ( MRG) serebell ar atrof
dej i ki klikI eri izl endi . Her ne kadar ar
metabolik incelerm| er | e l i zozomal depo hastal ékl
n°roregresyon nedenl eri dékl ansa da, ay

hastal @&j én ayérécé tanéeséné heézl anderAads
geninde homozigot patojenik delesyon sap

Tart &Momar regresyon ve geli ki msel ger il e
metaboli k ve geneti k hastaléeklar mutl aka
ol duju durumlarda n°rog°r¢nt ¢l eneetdiekk i a naa
koymada kritik rol oynamaktadér . Ol gumuz
erken genetik dejerlendirmenin °nemini v
Anahtar kelimeler: PLA2G6g e n i n°roaksonal di strof i,

0206T,; m haskdkalréed ér
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Ge- Baklangé-l & Ornithin Transkarbamil az
Seyreden ¥I| ¢mcg¢l Bir OI gu
HacerBasan-Ankar a Etl i k kehir Hastanes:i

Serdar CEYLANER -Knt er gen Geneti k Hastal ekl ar D
G° k alEpL KKnt ergen Geneti k Hastal ékl ar DefJ ¢
Zeynelabidin¥ ZT; RKAnkara Etli k kehir Hastanesi
KévarE-RZKnkara Etl i k kehir Hastanesi

Ekin¥ ZSAYDI AKTAKR®&hWUa Etlik kehir Hastane

Ama - :

Ornithin transkarbamilaz (OTC) eksi kIl i7i
Ge- baxklange-1é& ol gular nonspesifik n°ro
geci kebilir ve hiperammonemilki kriBuevtalhe&
OTC eksi klijJinin klinik, biyokimyasal ve
Olgu:

Yedi yakénda erkek hasta, tekrarlayan ku
sonrasé status epileptikus ve akut ensef
Omol / L ol arak saptandé.ntAcavemdaraxotprma’
ven°ven®z hemodiyaliz baklandé ve amonya
kan ¢re dgmoerymal ypilkaszerka gl ut amin d¢gzeyi

gereé¢nt ¢lygmemdeseya&bral °dem ve saj anterio
T¢ém tedavilere rajmen hastada progresif

Mol ek ¢ e OCRLgeaiNN_000531.6(0OTC):c.717+26_8680dupv ar yant é
ekztsdz 80 i -eren hemizigot duplikasyon s
Sonu-

Bu ol gu, ge- baxklangé-l e OTC eksikliJinc
n°rolojik etkilerini vurgulamaktadér. Ay
patogenezindeki °nemi ne di kkultar-l eak nbeakkt veu
hi per ammonemi mutl aka deéekl anmal edeéer .
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PS102
Gi zl i Kal an Geneti k Miras; 42 Yel Sonr a
Seyir ve Uzun D°nem Kskel et E

Nilay Kan MeGhlgi '!'niversitesi, ¢Cocuk Genetil
Mehlika Meryem Sar@&@azi |, niversitesi, ¢ocuk Genet
Fil i z ErBra-Galk i ''niversitesi, ¢ocuk Genetik
Kaz &stgenGa z i i niversitesi, ¢ocuk Genetik
Kl yGkagr -Ga z i l'niversitesi, ¢ocuk Metabol iz
¢i ] demK&eaphagar-Ga z i i niversitesi, ¢ocuk Gen

Leyla T ¢ meGa z i lniversitesi, €¢Cocuk Genetik
Fati h Bzdh@ewydi i niver si t e s-Genetik B, AKKARFe t a b o

Gi r Mukapolisakkaridoz Tip 10 (MPS 100ARSKg e ni nde ki patojenik
Aril s¢l fataz K enzi mi eksi klijiyle kara
Literatg¢rdeki vakal arén -oju -ocukluk d
bildirileRSeftOyamkasdmen klinik seyri \
sunul maktadeér

Y°ntkmddetli kal-a ajréesé ve iskelet ano
muayenesi, radyol ojik g°re¢nt el emel eri Ve
I -in idrar glikozaminoglikaer ( GXx&) Tama lEi
(WES) y°ntemleri kull anél mékt ér .

Bulgularr Hast ada késa boy, hafif kaba y¢z hat
i ncel emel erde pl atispondil i, kal varyal
gzl enmi ktir. Bil ater al aj er kal aai sdii s
saptanméxteéer . Standart idrar AISMHIS analizi ahaiit

der matan ve heparan s¢l fat y ARSKgekinde fiomozigo
c.1254G>A (p. Met 4181l 1 e) varyanteé tespit

SonuwBu: ol gu, MPS 106un erikkin d°nemdeki
| ge

Hast al ek, zi hi nse I 1 Ki mi etkil emese d
orant éeda dé¢kKermekt e Ve yeti kkiaki &dier .me
seviyel eri nor mal ol sa dahi, késa boy ve
MPS 10 tanésé akeélda tutul mal edeér
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Ul us al Yeni doajeanBalkavruarnaans iHa st al a
Aile Taramas@éé ¥ n e mi

Sibel Bur-ak Eah&’n¥Wgnrminye Ece Mirftak, Ta
1. Kzmir kehir Hastanesi ¢ocuk Metaboli zi
2. Kzmir kehir Hastanesi ¢tocuk Besl enme
3. Mujla Ejitim ve Arakteéerma Hastanesi ¢«
4. Kzmir kehir Hastanesi ¢tocuk Geneti k H:
Girik ve Ama-

Kal et sal met aboli k hastaleéeklar; in uterc
verebilir. Bu yazeéeda vyenidojan taramasf¢€
vurgul anmasée ama-|l anméxkt ér .

Bulgular

Ulusal yenidojan taramasénda fenilalanir
czerine Kzmir kehir Hastanesi ¢ocuk Met a
anne ve babasé fenil ket onnmgérkit évre. bKkoit ihna sdt
fenilalanin y¢gksekl ifji mevcuttu. Hast al
mi krosefali) ve yapésal kal p hastal éejeé
annesinin bakédg¢azne yfl emiil ablmagn/id|l 6 ni n ¢zer.i
yapélarak hastalarén annelerine fenil ket
toleranseée g°zetilerek fenilalanin Kkiéswd |
n°robiliksel dejerlendirme yapeéel amadé,; o
bi otinidaz aktivitesi de¢kekl ¢7 ¢ mevcuttou
bi otinidaz akt-R0i taema &s@ampd yalnadréi. %Wlehet i k a
bi otinidaz eksi kIl if]i tanésé konul du. He
mevcuttu. Ol gularén her ikisi de biotin
Tartékma ve Sonu-

i 1l kemi zde topuk taramaséneéen, yeni doj an
Kl'iniklerimize bakvuran hastalarén aile
hastal ékl arén her yak gr ubundetinekiedim é al ma
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Ge - B a kK Ataksi idp@rezelte OlarbHhh Sendr o mu , Eri kkin B

Mehmet Emin Demirel-Kst anbul -Qerirvehrpakee,si¢ocuk Saj
Dal e

Elif Kkl er -KSayalnb ul -Qenrirveerppae,si¢ocuk Met abol
Ha n &ghakishili -Kst anbul -QWerirverpsakeae,si¢tocuk Metab
Kaj @aal exkgsatnanbul -QUerrirveelrpmaxke,sitocuk Metabo
Tuj Aeas -KLtlanbul -Werirveehrppaeae,sitocuk Met abol
SelinAkbul ut-Kéalkm@bul -Werirveerppaateae,si¢ocuk Met al
Sedanur Ak - a YKesktialnbul -Q@enrirveerppaee,si¢tocuk Met al
Me hmet Cénsever-Kst anbul -QWerirveebagsjalkeeks iHI zmet | er
Tanyel Z¢ bar rKgtlaunbul -Wenrirvehrpa ke, si¢tocuk Metab
ErtuKeyk-&mt anbul -WUerirvehrpakeae,sitocuk Metabo
Ayke CAkdejml u-Ketydbrelkul -Uerirveelrpake,sitocuk

Girik:

HiperornitinemiHiperammonemHo mo s i t r ul I i ng¢r i S#2689 f0)potpomd
resesf.i kal etéemlé nadir bir ¢re déo°ng¢se¢e b
hastal arda ge- baklangé-|l & n°rolojik semg
bir HHH ol gusu sunul muktur

Y°nt em:

Ol guya ait klinik, | aboratuvar, gorént ¢l e
Bulgular:

Ebeveynl eri arasénda birinci derece kuze
bakl ayan y¢reée¢yeéek bozukl uj u, dengesi zl ik
proteinl.i gédal ardan ka- é&nd gjik emuayerede adrin tenglc
refl eksl erinde artecx, pozitif Romberg b
ekstremitelerde 5/5 idi. Sistemik uayen
kan amonyak d¢ze yzmaZG)’rrtDlmiolldey:ee)pll 234
analizdeSLC25A15y eni nde homozi got mutasyon tespi't
yapélan krani al manyeti k rezonans g°°r¢nt
bul undu. Ail e taramasénda °zel |l i k ystagdodyur
fenil b¢gtirat tedavi si il e amonyak dg¢zeyli
Sonu-:

HHH sendr omu, eri kkin yakta progresif at.;
ekl i k eden progresif n°rolojik bulgular
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Kadén Haw¢ aDéjkdmartldeki ml erinin Kal étsal
Bul gulKair€kian Fwaer kBéinldgail ébk¢, zeyl erinin |

Ekin ¥zsayd&EndskKunxci,ojSeul en 3Hakl TukazAkaah As b u i
Ol g’a-Mehmet?! GHapdgyin Ltgvent Keskin

tocuk Beslenme ve Metabolizma Kliniiji, L
Arakt érma Hastanesi, ANKARA

tocuk Beslenme ve Metabolizma Kliniji, #
’Kadén Hastal ekl @Ak area DB luimk Kk e mii f i Hast a
‘Kadén Hastaleéklaré ve Dojum Klinifi, Uf.1
Girik:

Kal ét sal met aboli k hastal ekl ar ( KMH) , p
-ékabilen ve erken tané konul dujunda per
geneti k hastal ekl ardér . Ob sltaertlrai skankét
grupl aréndan biri ol mal aréna raj men, KM
d¢gzeyl er i yeterince bilinmemektedir. Bu
prenat al bul gul awve nkai lidii Kkg ne yf lag rkiemidm | e’
Y°nt em:

Bu -al eékmada kadeéen hastal ékl are ve doj
g°r ¢l ebil ecek Kl iniKk vV e ger¢é¢nt ¢l eme bul
durumunda klinik vyaklakéem ve KMHOIi | gealk
-evrimi-i anket wuygul ande Kat él émceéel ar
al anl aréna (kadéen hastal éklaré ve dojum
Bulgular:

¢al eékxkmaya toplam 270 hekim kateéel deée. Y a K
deneyi mi 5 yéel én altéendaydée. Daha dene
konusundaki bil gi déezeyl erini ankeami & ef]
ol anl ar da, KMH61l erin intrauterin d°nemd:
(p=0,003). Bulgular, deneyim ve ejitimin
Sonu-:

Erken «kK¢phe, uygun y°nl endir me, prenat a
hastal éklarée ve dojum hekimlerinin ejit
ejitimlerin entegre edilmesi ©°nemlidir.
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PS108
Persistan N°trofild]i Kritik Bir Tanésal K
Varyanteée ile KIlikkild:@ k¢phel i Konjer

Dr . FundaDrBY¥ozsntuarn cDeoj ar
Kahramanmarak Necip Fazél kehir Hastanes

Girik:
Konjenital glikoziladyaen,b&rLCBECLugenp nd
vV e bozul muck fukozil asyon il e karakterdi
enfeksiyonl ar, persistan n°tro@l &arée igleéi
Olgu Sunumu:
Otuz d°

gl o
hi

gebeli kten 1200 g -85D)
i I, mi krosef al Ve
i s¢épsl ¢enndoem epgna®l mo nsia pvte
yonl ar mevcuttu. Labc
séemMahamaed®°rde¢egnce derece
SLC35C1 geninde homozi
|l iterat¢rde ve popelasyon verita

i
af
[

,_..
)
By o x

)
f
n
th

o

wWeEe ——~Q g "< 0O~ "-0O0
- T O Cr—DY O

stan n°trofili, tanéya g¢g'
°trofil adezyon defekti n
| e geneti Kk sonucantk®inr| ok aese:
mektedir. G¢ncel -al ékxmal ar , CL
yorumlanmasénén °nemini vurgul a

XX TrTa XIS TS

r
e
e

Tnwo oo —w—H< Q3

an n°tr
ki yebébden b-i
tanémlamakta v
Kaynaklar:

1.Etzioni A, Frydman M, Pollack S, et al. Recurrent severe infections caused by a novel le
adhesion deficiency. N Engl J Med. 1992;327(25):11892.
doi:10.1056/NEJM199212173272503

2. PPanne R, de Lonl ay P, Foul qui er F, e
vadis? Eur J Med Genet. 2020;63(4):103804. doi:10.1016/j.ejmg.2019.103804
3..Francisco R, MarquedaSilva D, Brasil S, et al. The challenge of CDG diagnosis: F
classical to nexgeneration approaches. Int J Mol Sci. 2021;22(6):2
doi:10.3390/ijms22062873
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Erikkin Pratijinde Hiperamonyemi: I

Haném AqghAhnétSarekdareé Kaj an 1,¢ alH léeikfg akak ITerj - ®0,A
Me hmet ker 8 f EGanusewdrTEaykémzZsgbariofl u
Ayke ¢ijdem Atujlu Zeybek

IKstanbul -Cerirvehrpakee,siCerrahpaka TEeép akyg¢
Anabilim Dal é, ¢ocuk Metabol i zma Hastal
Kstanbul -Cewirvehpdaukaeae,siCerrahpaka TEép ak
Anabilim Dal é

3’Kstanbul -Cewirvehhpduka,siCerrahpaka Tép Fakyg¢

Laboratuvar é, Kstanbul

(OO N o

GKRKHi monyemi, Lre d°nge¢sé bozukl!l uk
hast al rda g°r¢len, erken tané ve ted
a-abil ébbi bir acildir. Tabl oén umo I hi ek
yanseéy me s i nedeni yl e, i rKkel akan
s¢recinde belirl eyici r ol

0
hi peramonyemiye ilixkkihafantek

r
I

® D DO

e
k
n
bi

Y¥NTEMesitsel ti pteki bu -alékmaya fark
edi |l mi ktir. ¢al ékmanén dékl ama kriterl
belirl enmicktir. Kat él émceéel ar én d e mo g r aaif
farkéndal ekl ar éneé dejerl endir mek amacée
Hi peramonyemi Farkéndal eje Anketi" uygu
Veriler tanemlayécé ista stirrksel y°ntem
BULGULAR: Kat el émcél ar én %6 9'"u (n=50) er |
saptanméxteéer . En sék kat ém sajlayan br
%9 4 [ ejitimi s¢recinde g dadeelse de,@d5%E
k hiperamonyemi konusunda
[ i nde; akut bilin- dej i Ki
néeocabe®wld" dran Eri kkinl
in %45, 4" ¢, °rnejin buz
m

~

i nde, amonyajé

8" |
i fi
rl e
yec
/ L)
v

8 | r én

(]

unluju (n=72
yapmadan yal ézca k
mc él ar én %76, 62" 1 1 mep eir

, erikkin brank hekimlerin
si klikler ol dujunu g°st el
l ¢7 ¢ ve il k mg¢dakhtad dee ry.e t ek
jitim ihtiyacé dojrultus
al goritmal aréné i -e

rrme s gecekti.l er i ni g¢é - |
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Anahtar
Aile Hekimligi
Acil

Psikiyatri
Dabhiliye

FTR
Enfeksiyon
Kardiyoloji
Noroloji
Ortopedi
Plastik cerrahi
Yogun Bakim
Anestezi
Genel cerrahi
KBB

Pratisyen

Goz

Radyoloji
Dermatoloji
Kadin dogum
NRS

Plastik Cerrahi
Cocuk cerrahi
Cocuk cerrahisi
Uroloji

kekitlalle.k may a

kelimeler:
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2

hi peramonyemi |,

8
er

10
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n

farkéendal

12 14
br ank
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PS110
WGS Anal i zi il e 26 Yakénda Kesin Taneée Al .

Emrecan?! AkMygre Akly ,Met ahaBahMer tKsteekrer bacxk
¥zl em | ntfal Uzun

'Kocaeli ! niversitesi Tép Fak¢ltesi ¢Cocuk
2Kzmir Biyotép ve Genom Merkezi

GKRKk
Gl i koj en depo hakbhla,l e SEC3T7T A4 1dhe n(ihdDe m
hipoglisemi, hepatomegali, laktik asidoz, hiperlipidemi ve hematolojik anormallikle

karakterize nadir bir metaboli k hadtudliga
geneti k analiz ile dojrulanmasé ile konu
OLGU

Hast a, bebekli k d°neminde tipik-1lbl itrainle sl
yakeéenda klinijJimizde I zI| eme giren hast
hepatomegalisi, boy kesal éj e v eik dsifloau,
hipertrigliseridemi ve hiperg¢grisemisi m
izl emi mizde ol an hastaya empagliflozin t
I st endiSLC37X4genmin analizinde, daha sonM&ES analizinde patojenik varya
saptanmade. KIinik K¢phenion g¢é¢-1 ¢ ol masc
analizindeSLC37A4dgeni nde ver.i b a n k a | hamogigotdpaTrp39%* Kstoj

kodon) varyanteé saptanarak hastaya kesin
TARTI k MA

G¢-1¢ klinik k¢gpheye rajmen, hedefli tek
Al ntegrative Genomics Viewero (1 GV) ile
VEPOIi n hatalé anotasyonu ol algularda maru¢l ingeleneen
alternatif y°ntemlerin °nemini g°ster mek
SONUC¢

Geneti k analiz sonu-larénén g¢-1 ¢ klini
varyant tiplerinin WGS veya tamamlayeéceé
Anahtar Kelimeler: GI i koj en depo hastaleéejeée tip 1b
, SLC37A4
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PS114
Konjenital Hi perins¢linemi k Hipogl i semi
HADH Mutasyonlu Kki OIl gu

el kehir |
m Ar akt ér |
el kehir He

Fatma Tat-Buca Seyfi Demirsoy E

FundaBo st aknacher a manmar ak Neci p F
ji
Rabia Meral -Ka hr amanmar ak Necip Fa

Girick

Konjenital hi perins¢l i nemiKk hi pogl i semi
°neml . nedenl erinden biridir ve genetik
ketogenez ve |lipolizi baskeéHllaggrad mé&k adzalitne
n®rolojik hasara yol a-abilir (1, 2).

Ol gu Sunuml ar é

KIl'k ol gu, a-1 é&k ve enfeksiyonla tetikle
(p. Gl y1381Ser) heterozigot varyanté sapl
ge-i ki destekl emektedir. Yenidojalni kdi °rmseent
ve serebell ar di sfonksiyo izl enmi Kt ir.
bakvuran ve HADH c¢c. 419+ 3A>C homozigot v
n°rol oji k muayenesi nor cthalaedioksi tTaedaal o
tedavisine iyi yanét aléenméxktér (3).

Tart ékma
ABCC8 mutasyonlaré KATP kanal disfonksiy

HADH mutasyonl|l aré enerji met aboli zmasé ¢
mekani zmal ar kKl inik seyir vemektadir yata
n°rogel i kKi msel geci kme ve serebellar dis
atajée izlenmiktir. Kkinci atajeéené 2,5 ya
N°romotor gelikkmiger Kkipci gbkgepmalteée ¢
bakvuran ve HADH c¢c. 419+3A>C homozigot va
ayl ek i ken ge-irmiktir Diazoksit tedavis
ve ge-irdiji yak ve uygun tedavi bakl anm
Sonu-

KHH geneti k ve klinik olarak heterojen b
izl em n°roloji k prognozu belirler. Mul t i
°nl enmesinde °nemlidir.

Kaynaklar

1. Stanley CA. J Clin Endocrinol Metab. 2020. 2. Kapoor RR, et al. Arch Dis Child. 20.
Senniappan S, et al. Front Endocrinol. 2024. 4. De Leon DD, Stanley CA. Nat Rev End«
2023.
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PS115
HMG-CoA Liyaz Eksi klijinde Uzun D°nem Ti¢é
Met abol i k Belirte-Iler | zerin

EsmaUygur-Kst anbul -Cenrirveerpsane,siCerrahpaka TEé

Met abolizma Bilim Dal é

Kaj &@8al ékkgsathanbul -GCewrirveerppaxeae,siCerrahpaka T
ve Metabolizma Bilim Dal é

SelinAkbul ut-Kéakhebul -GCerirvehrpake,siCerrahpacka
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal é
Sedanur Ak - a YKesktialnbul -GCenrirveerppanee,siCerrahpacka
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal é

Ha n &ghakishili -Kst anbul -Cerirvehrpakee,siCerrahpacxka
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal é

Elif Kk | er -KSavyalnb ul -CemirvaenrpsaiktagsiCerr ahpaka T
Met abolizma Bilim Dal é

TujAereas -KLtlanbul -Cerirveerppae,siCerrahpaka T
Met abolizma Bilim Dal e

Me hmet Cénsever-Kst anbul -Cerirveerppaee,siSajl ek Hi
Okulu, Teéebbi Hi zmetl er Ve Tekni kler B°l ¢
ErtuKeyk&mt anbul -Cerirvehrpparee,siCerrahpacka

ve Metabolizma Bilim Dal é

TanyelZ ¢ bar tKb§dah | ni-Gerrsahpeaska, Cerrahpacka
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal é

Ayke CAkdeml u-Ketydbrelkul -Cerirveehrppaeae,siCerr ah
¢ocuk Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal &
Gi r 3-Hidroksi3-metilglutartk o enzim A | iyaz eksi klifji,
HMGCL enzi mi ndeki bozukl uja bajlée bir do
ve | °sin yekéméndaki rol ¢ nedenarmndlei zpllear
anomal il er saptanabil mektedir. |l kemizde
hastal ar hipoketotik hipoglisemi ve meta
desteji, a-1¢ékt dbersk&@nenemd edavi 8bb (TBT) ©°
ya] késéetle TBTO6nin uzun d°nem etkilerin
Y°ntBm: retrospektif g°zl emsel -€bAakmha ¢ a .
tanél é 6 hastanén wuvzunl amaséna i1izlem ve
s¢releri, TBT verileri, b¢y ¢ me poasryaanheatrré
edi |l mi ktir. Kst at iWallisjDwassSteelGritchdolv-FlignereMaadne/hitkery
Uki-kare ve Spearman korelasyon testleri k
Bulgular: ¢ al ek maya 306¢ er kek, 36¢,¢ kéez ol mak
medyan g¢ncel yakeée 11,5 yeél, medyan izl e
SDS dejerlerinin nor mal sénérl|l aegbheskegrae
arttid] & ajk® 894958 O(mxi13 Ly adtoaildnB OQmdl4/ L ;-OHf
d¢zeylerinin i se azal déejé saptanméxkteéer (
Iy Uy umilo ryaanké regt@Q, L dy ak gr ubunda %45 o
vizitlerde A uyum saptanmadéej e g°ste
kull anél mayan vizitlerde plazma | °siln36d,
karkée IBR3®)(&®6no0d /L;: p=0,049]. Esansiyel
diyetle | °sin alémé ile boy SDS ar asoabbc




p<0,001 ve rs=0,274, p=0,032).

SonwWHMG-CoA |iyaz eksiklijinde TBTO6nin uzul
sajl adéj é, ancak yakl a birlikte di yet
gesterilmiktir. ¥zellikle ad®l esan éea’® merm
izl emin °neml. ol duju de¢e¢kegnegl megkt ¢r .
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PS116

Kal i tsal Met abol i k Hastaliklarin Akt
Hemodiyafiltrasyonun EtkinlijJi Ve KIlinil
Hasan AliTelefon-¢ ukur ova | niversitesi Teéep Fakg¢gl i
Dal &, ¢ocuk Yojun Bakéem Bilim Dal e, Adan
AyselA- ékg°-Zokluwova | niversitesi Tép Fakg¢gl
Dal &, ¢ocuk Yojun Bakéem Bilim Dal e, Adan
Nazmiye T¢ zel G¢unkyrzova | niversitesi Tép Fak
Anabilim Dal é, ¢ocuk Metabolizma Bilim D
FatmaDeryaBulut-¢ ukur ova | niversitesi Teéep HKFa&kgl
Anabilim Dalé, ¢ocuk Metabolizma Bilim D
Faruk Ekinci-Cukurova | niversitesi Teép Fakg¢l te
Dal &, ¢ocuk Yojun Bakéem Bilim Dal e, Adan
DenizKor-¢ ukurova | niversitesi Teéep Fak¢gltesi
¢ocuk Metabolizma Bilim Dal e, Adana, Tg¢r
¥zden Maogitrukurova | niversitesi Tép Fakg¢gl
Anabilim Dal é, ¢ocuk Yojun Bakéem Bilim D
Neslihan Halise¥ n diMungan-¢ ukur ova | niversitesi TEép
Hastal ekl aré Anabilim Dal é&, ¢ocuk Metabo
DinYeéet dee¢dlur ova | niversitesi Teép Fakg¢lt
Dal &, ¢ocuk Yojun Bakéem Bilim Dal &, Adan
Girik:

Kal et sal met aboli k hastal ékl ar , -ojunl ul
birikimine bajlé olarak geliken akut met
ciddi klinik tablolardeéern Baydur uminamda
replasman tedavil eri (RRT) , °czell i kl e sy
metabolitlerin etkin kKekilde wuzakl| akteéer e
Y°nt em:

20152025 yellaré arasénda -ocuk yojun baké
uygul anan 33 hastanén veriler:i retrospe
°czellikleri dejerlendirildi v eanali2 \ediléi. Divyalia
°ncesinde t¢m hastalarda kataboli zmayeé

bajl ayécé ajanlar ve hastaleéeja °zg¢ met a
Bu yakl akéml ar a kr avjemén yyy&t enrylais adl iyrmanét a
tedavisine ge-ildi

Bulgular:

Hastal arén %63, 606sé erkek, %36, 406, kézde
taneée %54,5 ile propiyonik asi demi P di g

hastal éjée (%9,1) izledi. Diaytal i%0 Oe r9d iok aag
ol arak ©°ne -ékté,; met aboli k asidoz %84, 8
oranénda saptande. Ortalama diyaliz s¢r
vaske¢gl er erukiem venéenklatjetgr aracél ejey
tékanmasée dékénda hayati tehdit edi ci h
oranée %21, 2 idi ve mortalite ©°zellikle o




Sonu-:

RRT, pediatri k metabolik krizlerin y°net
yentemidir. ¥zelli kle n°rolojik bulgular
°neme sahiptir.
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PS117
Eri kkin Hipoglisemisinde Nadir B

Asltet-Bmkakkehir ¢am ve Sakura kehir Hast
GokPemirbak -BFghkagkdeghir ¢am ve Sakura keh
Haném klTepumakakkehir ¢am ve Sakura kehir
Hasan¥ naBakakkehir ¢am ve Sakura kehir Has

GiriK :

Glikojen depo hastaléejé tip O (GSDgelkep, C
bir gli koj en met abol i zmaseé bozukl uj udu
hi poglisemi, a-1é&k intoleransé ve postopr
al masée ise olduk-a naditeikmr.arBwyhkinl dii piod
ve GSDtip®n t anésé ile dejerlendirilen kadén
Olgu:

Son 3 yeéeldér tekrarl ayan hipogl i semi at
araktereélan otuz d°rt yak kadén hast a,
yenlendirildi. Hast ada seék aaroaltalklaar-léek aln
yakéna kadar de°lbeda’ny kesdse,n nkegvpchuetltiu.n DE& K me
testlerinde plazma gl ukoz gk, Kaydlaar idagdxiig 4
veGCpeptid d¢zeyl adlrgi Mippisesilkee héda oudgil anar
al eénmadeé ve e K zamanl| é idrarda ket onun
hi perins¢glinizm | ehine anlamlé bul gu sar¢g
Hastanén pankrea%9s ¢manpyetmelsir emomomans igi, .

Klinif i mi z daa dgy eampléee n di r radrehel aks veptioofd ifanksiyon testleri norn
bulundu . Uzamék a- | élpbireg lgied @ miekn kieg oog liiks e mi
besl enmeedi etri vaad®krin nedenl er i tnpldnelaxGSB tiprt
ol mak ¢zere hepatik glikojen metabol i zma
Son:u-

Erik k1 naayéakl anamayan tekrarl ayan Razelikie gigoglisemi
séraséenda keton pozitifliji saptanéyor v
bakta GSD tip O olmak ¢zere hafif fenot |
tanézx®mas,mygde bul undurul maledéer. Bu ol gu, G.
d°neme kadar uzanabilen nadir ve atipik bir klinik sefsd er ebi | ecej i ni |
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PS119
Mi tokondriyal Kompl eks | Eksi klijJinde K
Dejerlendiril mesi

Yaj] mur D} Halil TuAsAkar?, Sabir%e G°kalop
'Ankara Etlik kehir Hastanesi, ¢ocuk Safj
Ankara Etlik kehir Hastanesi, ¢ocuk Met

riyal kompl eks | eksi klijJi, oksi
ol up belirgin kIl inik NDUWAFG &NDBFAT,
FS1gi b nekl eer kodl anmeék ¢ e nilfeaatip
roi hen¢gz tam ol arak netl ekmemi Kt

-~ >z
o = —

o — 0O
C

ol arak dojrul anmék kompl eks | el
ndirildi. Klinik, biyokimyasal k6 r

D @

ojan d°neminden alteée yaka
l'ini k spektrum; ful mi nan
il epsi, igeilti«kyenskbdagre
°rog°ré¢nt ¢l emede Leigh benzer
azi saptandé. Bi yoki myasal ol
ve iaral éklzd emmrdg a n i (kPURAEGIVIar 9 B a
ir homozigotNDUFV2 ve iki NDUFS1v ar yant & NRUWW2
i Ki msel geril eme ol maks é&z eNDUFSa
enidojan °l ¢mgnden subakut | °Kk

c
o =
o QD QD

=]

< —T —o

Bu -al ékma, mitokondriyal kompl eks I el

Bul gul NDUEAREmM;éNn erken multisistem tutulu

prezente oINBWFAIlb e ce]j dast ekl eyi ci tedavi

g°ster e NDURVZeekjsiinkil,i Ji nin daha hafif ve e

ve NDUFS1varyantl aréenén genik klinik dejikkKk

g%zl eml eif engenpt kpr el ameykotnd aw e n\eU § ¢ (- d eslnid
n i ni

n r
varyantl ar e k k bajlamda yeniden dej
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PS120
Lizingrik Protein Kwetd&keranSantdajBe

Tuj -e KartalTi, Sema Uzunojluil, Ebru ¢i-e
Gendegzd, EIl'i f Arslanoj !l ur’, Fat ma Derya B
T ¢Cukurova | niversitesi, ¢ocuk Metabolizm

Gi rliikzzi n¢gri k pr ot e 8LE7ATgenindeki diallalik padojenik Lvddyantiarde

kaynakl anan ve katyonik aminoasitlerin
met abol ik hastal ékteéer. Tedavi si nde d¢ K¢
bajl ayécél art,i jsiinde larn ivrei rg,erleikzi n ve kar
diyetle beraber, renall t¢bel er asidozun
mi nerali zasyonundba |bnexulerdaya Yal -a-la&kKkma
durumu ve il ikkild@ sorunl aréen dejerl endi
Y°nteukurova | niversitesi ¢tocuk Metabolii
hastanén verileri dejerl endirildi.
BulgularYak ort al amas1]3)1 0y, é10 NI, 0t (h7®s5t all @ man
indeksi SDS:0, 83 N1, 52 ol ar ak h e sbaepsllaenndnée. sYoal | ¢nsé
Enerj i al eme i ki HN&HESOada kyeatl gr Iviey dail e(mehz
(%60, 4N7,7) sajlanmaktaydé. Hastal arén o
g/ kg/ g¢n, 39,35N6,65 g/ kghggsapbemBe, 478
fosfor vV e D vitamini aleme t¢m hastal ar
hastal arén ¢-¢nde arjinin, tamaménda | i
fosfor ve

I

D vihasmiadia dcdozenpl dEmEerl| ardayd

SonuPlt ol i hastalarda erken yakta ortay
uygul amal ar & e s abnessiiynel y eatae.r siel mkkeoi ne
karkél amak amacéeyla doymuk yaj] velLKiHet gk
LPI 6161 (Lak) hastanén enerji, esansi yel
mikrobesin al éml arénéné yetersiz olduju bi
protein késeéetl|l amarseenave tgagdel eksiakl diolzerii
mi neralizasyonunun bozul maséna, osteopen
a-maktader . ¢tcal ékxkmamézda | iterate¢grl e ben
al emey ¢ckasheak ve kalsiyum, fosfor \Ba DuVigtue
hastal arda bg¢yémeyi destekl emek ve kemi!l
tedavisi mkrebesin desteji ve d¢gzenliktiadéemin ¢

Anaht ar sllizzci¢nkeglreirk: pr oMietiaomii mit,o |l aeemiamaosaés, i t(
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PS122
Timidin Kinaz EkswveklIYdgni: TOd dgauv iS uthauk

Hasan Fehmi Asari, Fatih S¢gheyl Ezgeéel, K
Kasapkarartd, Leyla T¢gmerd
T Gazi i niversitesi Tép Fak¢gl tesi, ¢ocuk

drivyal t i WK2 denimdekkotoromal sedif ondtdsyonlaa ne
rr-- mitokondriyal depl esyon senc
tul umu, yutma bozukl ukl ar é, n °
h) evélge- baklangeée-leée (012 yel
° nemi bakl angé-l & TK2 eksikli]j
de tekerl ekl icigand asloyleuyneu mb ayj eétnmh e
rleyici proksi mal mi yopatiye neden ol
deoksitimidin (dT) negkl eozitl erini i
ksiyokuii oilmnge@nei midin deoksiribong
CMP) ve deoksitimidin monofosfat (d

r

I

o —:

n(,k
TMP
monofosfatlar daha sonra mitokondriye
nof osf at ve deoksingkleozid tedavi er i
an ve sempytaokne blaZk lyaaaigéal t éekda dlasm al a
di kedi r . Bu sunumda, 20 yakéenda Ti mid
é

NMékKt ér .

POOgJW—"< T< e xQ(@
—>S —0CcoOoo0O®M®—®m®mO O
o

Olgu Sunumu: 7 yakeénda y¢reée¢rken degkme Ki kayet
proksi mal kasl arda belirgin yaygén aktif
genetik analizind@K2geni nde c¢. 323 C>T homozigo t at
son 3 yeélder yérée¢me yetenejini kaybetm|
nedeniyle 5 yeél °nce trakeost omi a- el me
gastrosh mi ( PEG) a-él arak besilfenimess i ysoanllaarr
kreatin kina@OOde@Plek |l aras@&mrda seyret mekt €
kemik mineral dansitometresi Z skord . 1 d¢ K¢k bul undu. Kard
kardiyolojik muayenesinde minimal pekk ar di al eff¢zyon harici
Hastanén bul gul arénén baklangé- yakeé ve

Sonu-: TK2 eksil klifji ajéer my
olup 12 yak alteée baklange-
dekegnegl mel i dir .

pati k bul g
as talarda
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PS125
Serebrotendi n®z Ksantomatozi ste Kenodeok:

K¢bra ¢ilesizi, Ge¢grsel Bi berojlul, Rédva
Kncil, Ayke Akyg¢zi, Esra Serdarojlu}, Al
¢ijdem Seher Kasapkarard, Fati h S¢heyl Ez
T Gazi '!'niversitesi Tép Fak¢gl tesi, ¢ocuk
] Gazi i niversitesi Tép Fak¢l tesi, ¢ocuk
] Karadeniz Tekni k | niversitesi Teéep Fakg¢gl
Gazi i niversitesi Tép Fak¢l tesi, Teébbe
Gazi '!'niversitesi Tép Fak¢ltesi, G°z Ha

Girik v®erAenmar-ratendi n®z &€¥atMADemamoziasyQOQGT.
27-hi droksilaz eksi klifji Il e seyreden nadi
sekiz ol gunun tané an
tedavi si adtreerdakz | am

ol arak dojrul anmécx

luear i nde tedavi uy ur
dejerl endirildi
Y°nt 6&ezi i niversitesi tocuk Metabolizma
erkek, 3 kadéen) tané anéndaki Mignarri K
kol estanol d¢zeyl eri i ndke® emg/i k g/ Kgdbike)md&la
diyare, ataksi (SARA skoru), tremor, kognitif/sosyal beceriler, affektif durum ve ksa
mor f ol oj i si retrospektif olarak dejerl en
eri kim keseéetl él éjel eeyadayiumismzkeaki mteidyead

incelendi.
Bulgular: Or t al ama t aiéd )y ayked , 2 lt,alné( 68@) k me |l s

Mignarri skoru 234,3 (733 2 5 ) puandeé. Tané anénda kat
kol estaz, ataksi, epileps , 0 st edmtakr gougtakilt
hastada CDCA tedavisinin ardéndan yakl ack
Takipte 1 hasta tedaviye uyumsuzken, 6
kesintisiz kuhtasdéed°Theddéaeiri hede pl azma Kk
d°nemlerde ataksi skorl arénda k°t ¢l ek me,
il e affektif durumda geril eme g°zl endi
Son&DCA tedavisinin kesintiye wujradejeée
bul gul arda bozul ma izl enmi«ktir. D¢zenl i
ol gul arda antropometri k d¢zel mezlenmemesk dikka
-ekmi ktir. Tedavi uyumu il e klinik seyir
prospektif -al ékmalara ihtiya- varder.
Anahtar kelimeler: CT X, kol estanol , kenodeoksi kol i
uyumu
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PS127

¢tocuk Geneti k Polikliniji'"ne Kreatin Ki.|
Geneti k Sonu-I|larénén Dejerl en
Nuray ¥zt ¢ K&caeli kehir Hastanesi

Kl kBuar ¢c¢-Gaazrisant ep kehir Hastanesi

GirKkeatin kinaz (CK), ©°zellikle iskelet
karkeél ayan, ener ji met aboli zmasénda g°
dejerl endirmenin °neml i g°ster ges.i distrofier,
met aboli k hastaleéeklar, inflamatuar, enfe
bir tané yelpazesi yer almaktadeéer. ¢ocuk
°neml i késméné CK yr¢ ksBeukrlaidiai -ool cuukkt ugr emmaektt
CK y¢kseklijiyle bakvuran hastalarén kI
Yont et é Kk mamé z d&ac abkc ax0 2@ 2t4ar i hl eri arasér
Geneti k/ Metabolizma Poliklinijidne CK vyg¢
verileri, bakvuru ki kayeti, akrabalaele, °
sonu-1| ar e, ge°r¢é¢nt ¢l eme sonu-1| ar e, genet

Hastalara DMD MLPA/DMD dizi analizi ve/veya ekzom sekanslama tetkiklerinden uygur
-al ekel mék varyantl ar sganreddlanAl@mM@ | kmréiktt err
Bulgular: 3ayl 7 yak aralejéenda ol an ol gul ar én
anlaml & sonu- saptande. Hastal arén %45, ¢
%9, 46¢nde DMD di zi anali zinde, %4 4, 606s €
saptande. Yedi hastada (%9, 4) PYGM genin
GAA geninde homozigot/birlekik heterozig
homozigot varyant Konjenital Muskuler Distrofi, 3 hastada CAPKBigde homozigot varyar
Limb-Girdle Muskuler Distrofil, 2 hastada TANGO2 geninde homozigot varyant TANG
KI i kkili Met abol ik Ensefal opati, 2  {Gadéet
Muskuler Distrofi, 2 hastada RYR1 geninde heterozigot vailganjenital Miyopati1A, 2 hastad:
AGL geninde homozigot v ar y3ahrer haGada EL&P2A5) DHE

POMGNT1, CPT2, ANO5, SGCA, I TGA7, STI M1
SonAsemptomati k CK y¢kseklijinden ajér m
eden -exitli kl'inik bulgularla seyreden,
taneé, geneti k danéekmanl ék, yvbh&ipenmetilkdet
et mektedir. Bu -alékma ile merkezimize
spektrumunun dejerlendiril mesi ama-1I| anme
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PS128
i re D°ng¢s¢ Bozukluju ve Lizingrik Pr
Besin Neofobi si ve Yeme Davraneécxl

SelinAkbul ut-Kéadalkha@abul -GCerirverpae,siCerrahpacka

Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal é
EsmaUygur-Kst anbul -Cerirverppaeae,siCerrahpaka TEeé
Met abolizma Bilim Dal e

SedanurAk - a Yesktialnbul -GCenrirvehrpaee,siCerr ahpacka
Beslenme ve Metabolizma Bilim Dal é

Ha n &ghakishili -Kst anbul -Gerirvehrppake,siCerrahpacka
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal é

Kaj @ al e «kKgsatna n b wsitesiG enri rveelrp a kK a Cerrahpaka T
ve Metabolizma Bilim Dal é

Eif Kkl er -K&avyalnwboul -Genrirvehrpauke,siCerrahpaka T
Met abolizma Bilim Dal e

TujAereas -KLtlanbul -Cerirveerppaeae,siCerrahpaka T
Met abolizma Bilim Dal e

Sudenurk e n vRirr uni i niversitesi, Sajl ek Bl im
Me hmet Cénsever-Kst anbul -Gewrirveerppaxee,siSajl ek Hi
Okulu, Tébbi Hi zmetl er Ve Tekni kler B°Il ¢ mg¢,
TanyelZ ¢ bar tK§tlaanbul -Genrirveerppakee,siCerrahpacka
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal é

Ert uKeyk-&mt anbul -Cerirverppakeae,siCerrahpacka
ve Metabolizma Bilim Dal é

Ayke CAkdeml u-Ketydbrelkul -Cerirveerppae,siCerr ah
¢tocuk Beslenme ve Metabolizma Bilim Dal é
Girjike d°ng¢se¢ bozukluju (UCD) ve lizing
keséetl é di yet gerektiren nadir kal ét se
etkileyebil mektedir. Bu -al ékmadamebdam
araséndaki I'li kkinin dejerlendiril mesi a
Metod:¢ al ek maya UCD tanél é hastalar (n=18)
neof obi si Besin Neofobisi ¥1 -eji il e yel
(CEBQ) ile dejerlendirilmik ver atldane@&rl- ayk
ve Pearson korelasyon anali zi il e anali z
Bulgular: ¢ al ek maya dahi |l edilen 28 hastaneén

Besin neofobisi puan eg,rsttaldaz,maesyéde4d.i9r~5NOC.E9{
ortal amal aré o0Géda Heveslisi o 2.2263N0 ,5673

Se-icilijio 3.0N0,78 ve oODuygusal Az Y
neof obi si ile -0Geda) HevPeygesal (Padl8a) Y
Se-ici-0.ig48)( rwe O0DuyguE=0l. 0A0z1 )Y eammea sE§ nd a mi
saptanméxkteéer




SonBu: - al eékmada, UCD ve LPK taneél é&-isotc uske
ol duj u, ancak yeme davranéekl arénén ince
belirl enmicktir. El de edil en Wwnmdag uyy eeme deae
bakéna a-éklayan bir fakt®©or ol mayabil ec
davranéeklarénée farklé mekani zmal ar szer i
daha genik °rne&temlaréemgbpel gen&kiidir
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Serbest Anne S¢t¢ i1 le Y°netilen MSUD Ol g
SedanurAk - a YKesktialn b ul i ni veQesrirtehpakCae rTéamh pRax
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal e
SelinAkbul ut-Kéalkabul i ni veQCesrirtehpakCaer rTéaph plha
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal e
EsmaUygur-Kst anbul I ni veCesrirtehhpakCae  rTéaph plRaxkag |
Met abolizma Bilim Dal e

Ha n &ghakishili -Kst anbul i ni veCesrirteehsp akCae rTéam pRAx]
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal e

Kaj @8al é&kkgsatnanbul I ni veCesrirtehpakCer rTéamh plhxka¢
ve Metabolizma Bilim Dal é

Elif Kk 1 er -KSayalnu u | i ni veCeasndlrepakeTedmhhpakal
Met abolizma Bilim Dal e

Tuj]j Aeas -Kstlanbul I ni veCesrirtehpakCae rTéamh pRaxkag

Met abolizma Bilim Dal e
Me hmet Cénsever-Kst anbul -Gewrirveerppaxe,siSajl ek Hi
Okul u, Tébbi Hi zmetl er Ve Tekni kler B°Il ¢
TanyelZ ¢ bar g tlanbul i ni veCesrirteaehpakCaer rTéaph plRaxi
Besl enme ve Metabolizma Bilim Dal e
ErtuKeyk&mt anbulesi| niCee@eariripaahkpaak a Tép Fak
ve Metabolizma Bilim Dal é

Ayke CAkdeml u-Ketydbrelkul | ni veCesrirteelspakCaerTé

tcocuk Beslenme ve Metabolizma Bilim Dal é

i K
aaj a- Kurubu Kdrar Hastal éjé (MSUD),
ukl uk i1l e karakterize kaleéetsal bir n
eylerinde arteék il e seyr edteané Yveen izdaonje
l enme tedavi si, met aboli k dekompansa:c:
me sahiptir.

o

gestasyonda sajl é
°sin ve valin y¢k
a amioncas Psi andli
Omol /L ol arak bu
yal néezca anne s
keek ol arak 1 g
me verilmiktio:]
K, valin (5 mg/kg/geé¢n) ve i zolé@i
bi yoki myasal izlem sonrasé pl a
buna g°re yeniden d¢gzenl enmi Kt
, in desteji, i1 zola&akinekebtdejigyge
haftal ék plazma aminoasit izl emi °ne
°]l -¢mlerde aminoasit d¢gzeylerinde dal gal
olarak metabolik kontlo s aj | anméxkt er .
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D°rt ayl ék izl emde hasta klinik olarak s
bi yoki myasal seyir, kl asi k MSUD for mund
yeni dojan tarama programl ar & n é resiineedek eygulana
bireysellexktiril mik t ébbi besl enme ted
vurgul amaktadeér
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PS130
LDLR Mutasyonu Olan Statinve Di yet Tedavi si Al an Has
Lit erlaet (B cadmédkhase

Esra ¥zcXinbel Bur-a’k kAHKN UYAR
'Kzmir kehir Hastanesi ¢ocuk Diyet ve Bes
2Kzmir kehir Hastanesi ¢ocuk Metaboli zma

Girik ve Ama-

Ai |l esel hi perkol ester ol emi (AH) seékl ekl a
lipoprotein kolesterol (LDEK ) belirgin artékeée ile karak
yakl akéml ar é; di yet tedaviakit adér-Bappmak al
trigliserid d¢Ker écé vV e antiinflamatuec
kull anél maktadeéer .

Bu -al ékm@&8dadesaméggain | ipid parametrele
lTterate¢r 1l e karkel akteéreél masé ama-1| anm

Bu -al ékmada; Kzmir kehir Hastanesi ¢2026
yéell aré arasénda bakvuran LDLR gen mut as
dahi | edi | mi ktir. Hastal aréenl demlogrmria,f i k
izl enmi Kt ir. Hastalara | ipit késétl &3 ddiey
verilmikir.9 ayl ék takip s¢resince biyob
Bulgular

Hastal arémézén en b¢gye]jeée 19 yak en KkKe¢-¢]
kez (%56.25), 706 si er kekti (%43. 75) . H
uzunl uj u 159 cm, ortal ama bedoeindi ki tHaes

ksantom/ ksantel ezma bul gusuna rastl anma:i
Hastal arén hepsinde (%100) LDLR geninde
diyet uygul ande. Topl atet@lai di6 Mhawsit arydé .( %A
hastalarda TG d¢zeylerinde aniKarlg& edd vdH

Son#ocukluk -ajée hiperlipidemi tabl osunc
ve tébbi besl enme tedavi si kombi nasyonu
°neml i olup LDLR gen mut-dasylest epl af eykermib
de¢kereéel mesinde et kil ol abil mekt e, ancak
olabilmektedir. Bu nedenle ome@a bu hasta grubunda destekleyici tedavi ole
dejerlendirilmeli ve daha gernikk norirfeklInen
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PS133
Fenil keton¢gride Besin Tgketim Kayéetl ar e
Diyetisyen ile Uyum Analizi

Duygu Uzun, DKihay da& kAEpnaiyndeé nDi d e ip DMeerhii rsd Klée
Merve Bilen!, Pel i n !, Ne ArslanK é s a

Dokuz Eyl ¢l ' niversitesi Tép Fakg¢l tesi (
2Dokuz Eyl ¢l !'niversitesi Tép Fakg¢ltesi E
Giriwapay zeka (YZ), besl enme ve diyet
daha fazla kullanél maktadér. Ancak feni.l
hastal éklarda bu sistemlerirmgdaenFKUr ha
t¢eketim kayeéetl aréndan ( BTK) esinlenerek
model | er i taraf éndan hesapl anan besin
dejerl endiril mesi ama-|l anméxkteér .
Y°nt:emfoplam 16 BTK analiz edilmixktir. I
fenilalanin (FA) diyetisyen taraféndan [
kayétlar d°rt farkleée YZ ngd&«IPETR]IeatGREWalgi .
(GPT-EN), GeminiT ¢ r k - e -TRpve@emmiK ngi | i z eE®). ( Gemi nii
Uy um; SPSS Statistics27 ile y¢zde sapma,
intraclass correlation coefficient (ICC, twoa y mi xed, absolute
dejerlendirilmiktir.

Bulgular: Kal or i hesapl amal ar énda t §a3) ve sistenhtil
d¢kegk tahmin ejil i mi saptanmécxkt ér . K ai D, by

olup en y¢s¢ksEN wmpdm| Geamienig® zI1 enmi Kt ir.

Tot al protein hesaplidBgl arenygdg&sekk gk usnap
GemintTR modelinde (I CC=0, 943) saptanméext é
olup en y¢k-$Bkmogemi o8& (1 CC=0, 8 0h3e)s apull aun
en iyi uyum GeminiTR modelinde (ICC=0,849) izlenirken, GPT modellerinin fenilala

dejerl erini daha y¢ksek tahmin etme ejil
T¢m parametrelerde ge¢-1¢ korelasyonl ar s
il e paral el bul unmaméexkt ér .

Sonu- Sonu - ol ar ak, YZ model | er i besin
gestermektedir. Ancak kriti k parametrel ¢
hassas ol duju hastaleklarda di kkatdiir khuds
©z9g¢ ver.i ile ejitilmik ve klinik ol arak
Bu -aléxkxma ©pil ot nitelikte olup séneéerl é
dojrul anmasé i - i nvedakhaap sgaemnmliék -°arlnéexkknhael nalria
Anahtar kelime: Di yet i syen; Fenil al ani n; Fenil ket
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PS134

GLB1KI i k ki | i ¢ok Nadir Bir Fenotip: (
Mehlika Meryem S a r&a z | i niversitesi, ¢Cocuk Genet
Nilay Kan Me6GkZZi lniversitesi, Cocuk Genet.i
Fil i z ErBra-Galk i i niversitesi, ¢Cocuk Genetik
Kaz&m- g@azi 'niversitesi, €¢ocuk Genetik
¢i ] dem K&eaphagar-Ga z i i niversitesi, ¢ocuk Met
Kl yOoaws -Ga z i ' niversitesi, ¢ocuk Metaboli zr
LeylaT ¢ meGa z i i niversitesi, ¢ocuk Metabol iz
Fati h Bzdh@eaydi l ni ver sittieks iHa st oacl uekk | Ger née
Gi reLBLIi | i kki | i -ghaal satkatloézkildaarz, ebk si k1 i i sol
far kl é |l i zozomal depo hastal é]J éné kaps:
mukopolisakkaridoz tip | VB ( MPS | VB) .
n®rodepseyponun kKiddetine g°re dejikkenlil
yakéndan °nce baxkxlar ve noni mmun hidrops
Ve g°r mede progresif kayép, ki r azstsikeéilke
karakterizedirT i p 2 (ge- fof@ntiill/ejrdwveenicli) mot ¢
seyrederT i p 3 (eri kkin) form i se ekstrapir
derecelerde entel ektg¢el yetRrisagtl akeijiad e
multipleks ile karakterize Dbir I skel et (
karinat um, ekl em gevkekl!liji, pl ati spondi
plus fenotipi, bu iskelet bugul ar éna n°ronopatik ©°zell]i
-al ekxmada, MBD plus fenotipi g°steren na
Y°ntPeri feri k kandan i zol e edil en g¢gen-mtnon
bil ekkel eri Sanger dizileme ile analiz e
Bulgular D° rt yakéndan itibaren gl obal gel i KI
izl enen hastanén fizik muayenesinde boy
dest ekl i yéréme mevcecuttu. Or gan odyegfanormalds.
Radyolojik incelemede kotlarda kal énl aki
inferior gagal akma ve metafizlerde geni
GM1 d¢zeyli n-gataktozitlaz entinnkpt i bv i t e s GLBldg¢eknéi kntdée.
heterozigot c¢c.602G>A (p. Arg201His) ve ¢c
SonuwBu: ol gu, GLB1 ilikkild@ hastal ékl ar da
°rt¢ken fenotiplerin varl éjéné g°ster me
°nemini vurgul amaktader.

Anahtar kel imel er: GLB1, MBD pl us, GLB1
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PS136
Gl i kojen Depo Hastaléjeée Tipla'd:¢

Aynur K¢ - ¢ k- ongaBi |lYkaevnatk kehir Hastanesi
' mm¢ hamc<Bli | kent kehir Hastanesi
OyaKér eker-BK?kkept kehir Hastanesi
Berrak Bil g-Bnéke@¢r lxkehir Hastanesi
Mehmet GBndkent kehir Hastanesi

Gl
Kl
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D

po hastal éje (GDH), glikojeni
ul ar ; hepat omegal i, hi pogli s
mi Keklindedia'.debn sKeakr ag® 1] églre
a
t

® S X

hi per amonyemi bekl enen Dbir
anesi uzun s¢redir GDH tip 1
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PS137
Piruvat Dehidrogenaz Kompleks Eksi kIl
Alté Ol guluk Seri
Mer al BahaMiiget é ®harhah Deélhiamanak¥ezl 8m-

!'Kocaeli !niversitesi Tép Fak¢ltesi, ¢oclL
Gi rPKruvat dehidrogenaz kompleks (PDH) ¢
nadir bir bozuklujudur ve seéklékla n°rol
olup en sék PDHA1l ve daha nadi r irdKlinkspgktrumf
ol duk-a geniktir

Yont eKrhii ni J i mi zde PDH eksi klifjJi t an é Klai, |
bi yoki myasal (l aktat d¢zeyleri ), n°rog®°r
Bulgular: ¢ al ékmaya yaklarée 5 ay ile 18 yeél i
Hastal arén 36¢ keéz, 36¢ erkekti. Ol gul ar
yokt u, 1 hasta ise aynée k°ydedh ay uipl ekX E
deji kmekteydi.

Geneti k analizde 4 hastada PDHA1l geniHKliudke
dejerl endirmede hastalarén 306¢ hipotonik
tonusu nor mal di 3 hastada | aktik sidoz
korpus kallozum incelij i, a2sthaadsat avdean tmei gka
Hastal arén 50i tiamin tedavi si al makt a
izl enmekte ol up ayrsé medmnadndas Ktkampm élkaésdt isaads
bul unurken, bir hastanén son 2 yeéldér n?°
Tart ékDa:eksi k1 i 7 i klini k ve geneti k a-=8&c
d¢zeylerinin varl é]jé tanéeyé deéekl amamakt ¢
mut asyonl arénén daha sék g°°r ¢l mewsli gl lispeasigk
ol makl a birlikte tTaméenian kvaet kkée t s0g jelna yka bd i
arasénda dejikkenlik g°stermektedir. Ekl
zorl akteéerabilir

SonBu: seri, PDH eksi klijinde klinik, biy
Erken tané ve bireysellexktirilmik tedavi
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PS138
Kal et s al Met aboli k Hastal ékl ar da
Biyobelirte- Odakl é& Bir OIl gu
Hami de GENEBm-kakkehir ¢am ve Sakura kehir
Yasemin¥ ZGENBakakkehir ¢am ve Sakura kehir
Elf t OBANBakakkehir ¢am ve Sakura kehir Has
Hasan¥ NAEBakakkehir ¢am ve Sakura kehir Ha

Girik v&8iymheji k yaklanma sadece Kkronol

met aboli k stres ve kronik antijen y¢key
i nfl amatuar durumlarén erken I mm¢gn yarNA;
onarém mekani zmal arénén bozulduju ve T
Yakl anan h¢gcreler °1I mek yerine, -evreler
met aboli k hastal ekl a( KMHy)b oda kb eyn;,zke rv ek ehkgj
yaratarak i mm¢gn yaklanmayé teti kleyebild
hastaséneén n®trofil vV e | enf osit prof il
dejerl endiril mesi ama-|l anméxkt ér .

Ger e - ve ¢Yallnétkenmaiy a dahi | edil en 7 has:H
Netrofil/Lenfosit Orané( NLO) , T r o mbnBasmasyon

Kndeksi (stit1), Lenfosit/ Monosit Orané (LM
>150 veCD4/ CD8 < 1.0 dejerleri Kmm¢gn Ri sk Fiu
ol arak kabul edi |l mi ktir.

Tablo 1 Hasta Kmmun Biyobelirte- Veriler

MMA : Metil Malonik Asidemi

MNGKE: Mi tokondriyal N°rogastrointestina
PA: Propionik Asidemi

OXPHOS:Oksidatif Fosforilasyon

LPI : Lizin¢grik Protein Kntoleranseé




