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Arastirma

Primer Immiin Yetmezlikli 1054 Olgunun
Retrospektif Degerlendirilmesi

A. YORULMAZ*, H. ARTAC*, R. KARA*, S. KELES*, I. REISLI*

* Selcuk Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Immiinoloji ve Allerji Bilim Dali, KONYA

Bu calismanmin amact, primer immiin yetmezlik tani-
styla izlenen hastalarimizin klinik ve demografik
ozelliklerini degerlendirerek, bolgesel ozelliklerinin
daha iyi anlasilmasin saglamaktir. Cocuk Immiinolo-
ji ve Allerji Bilim Dalinda Kastm 2001-Kasim 2006
tarihleri arasinda primer immiin yetmeglik tamsiyla
takip edilen 1054 hastamn dosya kayitlar retrospek-
tif olarak incelendi. Hastalarimizin 647 (%61.4)%si er-
kek, 407 (%38.6)%si kiz idi. Hastalarin tani yast orta-
lama 55.5 ay olup, 2 ay ile 552 ay arasinda degisiyor-
du. Hastalarimizdan iki olgu haric, digerleri cocuk
yas grubundaydi. Hastalarimizin %92.8 (n= 980)’ini
antikor eksikligine bagl immiin yetmezlikler olustur-
maktaydi. Agir kombine immiin yetmezlik %2.4 (n=
25), diger iyi tammlanmis immiin yetmezlik sendrom-
lart %1.7 (n=18), immiin sistemin regiilasyon bozuk-
luklart %0.9 (n= 9), fagositik sistem bozukluklar
%0.2 (n= 2), kompleman eksiklikleri %0.1 (n= 1) ve
diger immiin yetmeglikler %1.8 (n=19) oramndaydi.
Hastalarin basvuru amnda saptanan klinik bulgular;
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tekrarlayan tst solunum yolu infeksiyonlart %54, alt
solunum yolu infeksiyonlart %47, siniizit %38, otitis
media %25, gastroenterit %9, moniliazis %5, idrar yo-
lu infeksiyonlart %4, sepsis %2, menenjit %1 ve tek-
rarlayan cilt infeksiyonu %0.9 oraninda saptand.
Hastalarimizin ebeveynleri arasinda %37.5 oraninda
akraba evliligi oldugu saptandi. Akraba evliligi orant,
agir kombine immiin yetmezlikte %84, fagositer islev
bozuklugunda %75, yaygin degisken immiin yetmez-
likte %73 oraminda tespit edildi. Tekrarlayan infeksi-
yonlar nedeniyle 379 (%36) hastaya trimetoprim-
trimetoprim/siilfametoksazol profilaksisi baslandi.
Altms tic (%6) hastada kronik akciger hastalig: tespit
edildi. Hastalarimizdan 401 (%38.0)’ine astim tanist
konuldu. Konya ve cevresinde primer immiin yetmez-
lik  hastaliklart sik goriilmektedir. Komplikasyon-
larin azaltilabilmesi icin erken tani ve tedavi acisin-
dan hekimlerin dikkatli olmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Primer immiin yetmezlikler, Al-
lerji, Cocukluk cag.
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Retrospective Evaluation of 1054 Patients with Primary Immunodeficiency

The aim of study is to determine the clinical and de-
mographic features of our patients who are followed
with primary immunodeficiency. The medical records
of 1054 patients with primary immunodeficiency who
are followed by Department of Pediatric Inmunology
and Allergy between October 2001 and October 2006
were evaluated retrospectively. 647 (61.4%) of the pa-
tients were boys and 407 (38.6%) were girls. The ave-
rage age at diagnosis was 55.5 months and differed
between 2 and 552 months. All of them were in the pe-
diatric age group except 2 patients. 92.8% of patients
(n=980) had immunodeficiency due to antibody defi-
ciency. The ratios of the other immunodeficiencies we-
re severe combined immunodeficiency 2.4% (n= 25),
other well-defined immunodeficiency syndromes 1.7%
(n=18), regulation defects of immun system 0.9% (n=
9), defects of phagocytic system 0.2% (n=2), comple-
ment deficiency 0.1% (n=1) and other immunodefici-
encies 1.8% (n=19). The spectrum of symptoms at di-
agnosis were determined as follows; recurrent upper

Primer immiin yetmezlikler, kalitsal gen
defektlerine bagli olarak, immiin sistemin is-
leyisinde bozukluklar ile ortaya cikan, infek-
siyonlara hassasiyetin arttigi, otoimmin has-
talik ve malignite olusumuna yatkinlikla ka-
rakterize hastaliklardir}l. Gelismis tilkelerde
toplumda gorilme orani 1/10.000-1/100.000
arasinda degismektedir(2-3]. Tiim primer im-
miin yetmezlikler géz o6niline alindiginda bu
hastaliklarin insidansi 1/2000-10.000 canl
dogum olarak bildirilmektedir(2-5]. Akraba
evliliginin sik gorildigu tilkemizde tam insi-
dans1 bilinmemekle birlikte, 6zellikle otozo-
mal resesif gecis gosterenlerin daha sik gortil-
mesi beklenmektedir.

Immiin yanitin ortaya ¢ikmasinda etkin olan
her basamak, bir primer immiin yetmezlik has-
talig1 icin potansiyel yaratmaktadir. Molekiiler
ve hiicresel tekniklerin gelisimine bagh olarak
cesitli immiin yetmezliklerde defektif genin lo-
kalizasyonunun ve mutasyonlarinin saptanma-
styla prenatal tani imkani ortaya cikmistir!6l. Bu
bozukluklarin klinisyenler tarafindan taninma-
s1, tekrarlayan infeksiyonlara bagli uzun siireli
komplikasyonlarin azaltilmasi ve uygun tedavi
ile mortalitenin 6nlenmesi acisindan 6nemlidir.
Boylesine ozellikler gosteren hastaliklar grubu-

respiratory system infection in 54%, lower respiratory
tract infection in 47%, sinusitis in 38%, acute otitis
media in 25%, gastroenteritis in 9%, moniliasis in 5%,
urinary tract infection in 4%, sepsis in 2%, menengitis
in 1% and recurrent skin infection in 0.9%. Parental
consanguinity ratio of our patients was 37.5%. The
parental consanguinity ratio of patients with severe
combined immunodeficiency, phagocytic system de-
fects and CVID were 84%, 75% and 73% respectively.
Because of the recurrent infections prophylactic treat-
ment of trimethoprime-sulphometaxozole was given
to 379 (36%) of the patients. 63 (6%) patients had the
diagnosis of chronic lung disease. 401 patients (38%)
had the diagnosis of asthma. The incidence of primary
immunodeficiency is high in Konya. We thought that
early diagnosis and treatment is necessary for reduc-
ing the complications.

Key Words: Primary immunodeficiency, Allergy,
Childhood.

nun, klinik ve laboratuvar bulgularinin genis bir
seride, ayrintili bir sekilde degerlendirilmesi, bu
hastaligin erken tani ve tedavisi agisindan bizle-
ri aydinlatacaktir. Bu ¢alismanin amaci, primer
immiin yetmezliklerin 6zelliklerinin arastiril-
masl ve tekrarlayan infeksiyonlarin altinda ya-
tabilecek immiin yetmezliklerin taranmasinin
oneminin vurgulanmasidir.

HASTALAR ve YONTEM

Bu calismada, Kasim 2001-Kasim 2006 ta-
rihleri arasinda takipli 4100 hastadan primer
immiin yetmezlik tanisi konulan 1054 hastanin
dosya kayitlar: retrospektif olarak degerlendi-
rildi. Primer immiin yetmezlik tanisi icin ESID
ve IUIS kriterleri kullanildil!:7].

Hastalarin yas, cinsiyet gibi demografik
verileri, sikayetlerinin basladig1 yas ve tani
yaslari, klinik ozellikleri, aile oykiisu ve la-
boratuvar bulgular: incelendi. Bu kapsamda
anne-baba akrabaligi, ailede immiin yetmez-
lik oykistl, ailede benzer hastaliktan kaybe-
dilmis cocuk hikayesi, basvuru anindaki kli-
nik o6zellikleri, fizik muayene bulgulari, mut-
lak lenfosit sayilari, serum imminglobulin
(1g) seviyeleri, periferik kan lenfosit alt grup-
lari, in vitro lenfoblastik transformasyon ce-
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vabi, takipleri esnasinda gelisen komplikas-
yonlar, tedaviler, eger varsa o6lim nedenleri
kaydedildi.

Kontrolde tam kan sayimi ve lg degerleri
tekrar degerlendirilerek tanilari dogrulandi.
Kronik akciger hastaligi bulgular: olan hastala-
ra akciger bilgisayarli tomografisi (BT) ve gerek-
tiginde yiliksek rezoliisyonlu bilgisayarli tomog-
rafi (YRBT) ¢ekildi. Patolojik olan radyolojik g6-
rintmler takibe alindi. Hastalarda atopi, spesi-
fik IgE pozitifligi ve/veya deri prik testi
(DPT)'nde duyarliligin saptanmasi ile belirlendi.

Hastalarda tam kan sayimi (Beckman Co-
ulter Gen-S, laser system) ve periferik yayma
ile mutlak notrofil ve lenfosit sayis1 hesaplan-
di. Mutlak lenfosit sayisi bir yasin altinda
3000/mm3’ten ve bir yasin iizerinde
1500/mm3’ten diisiik ise lenfopeni, notrofil sa-
yis1 1500/mm3’ten diisiik ise noétropeni olarak
degerlendirildi.

Serum lg diizeyleri ve IgG alt gruplari, ne-
felometrik yontemle (Date Behring Marburg
Gmbh, Almanya) calisild1 ve degerler yasa go-
re normal sinirlarla karsilastirildil®l.

Periferik lenfosit alt gruplarimin analizi
dort renkli akig sitometri (BD Facs Calibur, BD
Calibur, BD Biosciences, San Jose, California,
ABD) yontemiyle yapildi. CD45FITC, CD14PE,
CD3FITC, CD4PE, CDS8APC, CDI19FITC,
CD16-56 PE, HLADR-PE ve HLA Class 1-PE
monoklonal antikorlar: kullanildi. In vitro len-
fosit cogalma yaniti, fitohemaglutinin (Irvine
Scientific, Santa Ana, Kaliforniya) kullanila-
rak degerlendirildi.

Istatistiksel Analiz

Verilerin istatistiksel analizi “SPSS for
Windows, Version 10.0, SPSS Inc, U.S.A” paket
programi kullanilarak gergeklestirildi. Gruplar
arasindaki karsilastirilmada “Fisher ki-kare”
ve independent sample t-testleri kullanildi. p<
0.05 istatistiksel olarak anlaml kabul edildi.

Tablo 1. Hastalarin demografik oézellikleri.

BULGULAR

Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk
Saglhig: ve Hastaliklar:1 Anabilim Dalinda genel
polikliniklere basvuran yillik hasta sayis1 orta-
lama 20 bindir. Bes yillik dénem siiresince pri-
mer immiin yetmezlik tanisi konulan 1054 has-
ta mevcuttu. Buna gore Cocuk Saglig1 ve Has-
taliklar1 Anabilim Dalinda genel polikliniklere
basvuran hastalarin yaklasik %1’ini ve cocuk
imminoloji ve allerji polikliniginde takipli
4100 hastanin %25.7’sini primer immin yet-
mezlikler olusturmaktayda.

Hastalarimizin 647 (%61.4)’si erkek, 407
(%38.6)’si kizdi. Erkek/kiz orani 1.59 idi. Has-
talarin demografik ozellikleri Tablo 1’de
gorilmektedir. Hastalarin tan1 yasi ortalama
55.5 ay olup, 2 ay ile 552 ay arasinda degisiyor-
du. Hastalarimizdan iki olgu hari¢ digerleri ¢o-
cuk yas grubundaydi. Eriskin hastalarin yasla-
r1 27 ve 46 idi.

Hastalarimizda antikor eksikligine bagh
immiin yetmezlikler %92.8 ile digerlerine gore
en sik gorilen immiin yetmezlikti (p< 0.05). Di-
gerleri, agir kombine immin yetmezlik %2.4
(n=25), diger iyi tanimlanmis immiin yetmezlik
sendromlar:t %1.7 (n= 18), immiin sistemin re-
giilasyon bozukluklart %0.9 (n= 9), fagositik
sistem bozukluklari %0.2 (n= 2), kompleman
eksiklikleri %0.1 (n= 1) ve diger immiin yet-
mezlikler %1.8 (n=19) oranindaydi. Hastalarin
primer immiin yetmezlik tiplerine gore dagili-
mi1 Tablo 2’de goriilmektedir.

Hastalarda %37.5 oraninda anne-baba ara-
sinda akraba evliligi oldugu tespit edildi. Ak-
raba evliligi orani, agir kombine immiin yet-
mezlikte %84, fagositer islev bozuklugunda
%75, yaygin degisken immiin yetmezlikte %73,
diger iyi tanimlanmis immiin yetmezliklerde
%55, immiin sistemin regiilasyon bozukluguna
bagli hastaliklarda %55, antikor eksikliklerin-

Kiz n= 407 Erkek n= 647 Total n= 1054 min-maks
Tani yas1 (ay) 59.8 + 48.8 (53) 52.8 + 43.3 (42) 55.5 + 45.6 (47) 2-552
Simdiki yas (ay) 86.7 = 53.0 (80) 78.4 + 47.6 (71) 81.6 = 49.9 (73) 3-558
Sikayetler ile tan1 yag: 25.4 £ 23.6 (18) 23.7 £ 23.1 (14) 24.3 £ 23.3 (15) 1-168
arasindaki gecen stire (ay)
Takip stiresi (ay) 12.6 = 15.3 (6) 12.1 = 14.0 (6) 12.3 =+ 14.6 (6) 1-60
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de %34, diger immiin yetmezliklerde %25 ora-
ninda tespit edildi. Kombine immiin yetmez-
likler, diger iyi tanimlanmis immiin yetmezlik-
ler ve immiin sistemin regiilasyon bozukluguna
bagh hastaliklarda birinci derece akraba evli-
lik orani, diger primer immiin yetmezliklere
gore anlamli olarak yiiksek saptandi (p< 0.05).
Olgularimizin 79 (%7.5)'unda kardes 6lim 0y-
kiisti meveuttu. Yiuz altmis iki (%15.3) olguda
ise anne-baba kardeslerinde 6lim oyktisi ol-
dugu 6g8renildi. Kirk (%3.8) hastanin ailesinde
immin yetmezlik oldugu tespit edildi.

Hastalarin poliklinige bagvurma nedenleri
genellikle tekrarlayan infeksiyonlardi. Hasta-
larin primer immiin yetmezliklere gore basvu-
ru semptomlarinin dagilimi Tablo 3'te
gorilmektedir. Tim hastalar degerlendirildi-
ginde tekrarlayan tist solunum yolu infeksiyo-

Tablo 2. Primer immiin yetmezlik hastaliklarinin dagilimi.

nu %54.4, tekrarlayan alt solunum yolu infek-
siyonu %47, siniizit %38, tekrarlayan otitis
media %25, gastroenterit %9, moniliazis %5,
idrar yolu infeksiyonu %4, sepsis %2, menenjit
%1, tekrarlayan cilt infeksiyonu %0.9 oranin-
da saptandi. Ust solunum yolu infeksiyonu, alt
solunum yolu infeksiyonu ve sintizit diger eslik
eden semptomlara gore anlamli olarak ytiksek
saptandi (p< 0.05). Stiregen moniliazis ve gast-
roenterit agir kombine immiin yetmezlikte is-
tatistiksel olarak daha sik gozlendi (p< 0.05).

Hastalarimizin 330 (%31.3)’'unda anemi, 41
(%3.9)’'inde notropeni, 50 (%4.7)’sinde lenfope-
ni, 2 (%0.2)’sinde trombositopeni tespit edildi.
Tuberkilin deri testi yapilan hastalardan 143
(%13.5)inde anerji tespit edildi. Tiiberkiilin
deri testine gore 52 (%4.9) hastaya izoniazid
profilaksi baslandi. Hastalarin ilk bagvurusun-
da yapilan izohemaglutinin titresi 205 (%19.4)

n % Kadin Erkek
Antikor eksiklikleri 980 92.8 393 587
Transient hipogamaglobulinemi 540 51.2 203 337
IgA eksikligi 233 22.1 118 115
IgM eksikligi 153 14.5 51 102
IgG alt grup eksiklikleri 34 3.2 10 24
X’e bagli agamaglobulinemi 5 0.4 - 5
Yaygin degisken immiin yetmezlik 15 1.42 11 4
Kombine immiin yetmezlik 25 2.37 15 10
Diger iyi tanimlanmis immiin yetmezlikler 18 1.7 5 13
Ataksi-telenjiektazi 9 0.85 3 6
Nijmegen breakage sendromu 2 0.18 - 2
Bloom sendromu 1 0.09 1 -
ICF sendromu 1 0.09 1 -
22q11 delesyon sendromu 5 0.47 5 -
Immiin sistemin regiilasyon
bozukluguna bagl hastaliklar 9 0.9 4 5
Chediak Higashi sendromu 2 0.18 1 1
Gricelli sendromu 3 0.28 2 1
PAID sendromu 4 0.4 1 3
Fagositer islev bozukluklar: 4 0.4 1 3
Kronik graniilomatéz hastalik 2 0.18 - 2
Kompleman eksiklikleri 1 0.1 - 1
Diger immiin yetmezlikler 19 1.8 7 12
Down sendromu 10 0.94 1 9
Charge sendromu 1 0.09 1 -
Netherton sendromu 1 0.09 1 -
Metabolik hastalik 3 0.28 1 2
Hiper IgE sendromu 4 0.4 3 1
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Tablo 3.

Primer immiin yetmezliklerin semptomlara gore dagilimi.

Diger iyi Immiin sistem
Antikor Kombine tanimlanmis regiilasyon Fagositer Kompleman Diger
eksikligi iy iy bozuklugu bozukluk eksikligi iy
(n= 980) (n= 25) (n=18) n=9) (n=4) (n=1) (n=19)
ASYI 438 20 16 7 - 1 14
%44.7 %80 %88.9 %'77.8 %100 %'73.6
Usvyl 535 1 12 7 3 - 12
%54.6 %4 %66.7 %'77.8 %75 %63.1
Sintizit 382 2 11 3 3 1 9
%39 %8 %61.1 %33.3 %5 %100 %47
Otit 242 6 8 3 2 1 5
%24.7 %24 %44.4 %33.3 %50 %100 %26.3
Ishal 62 21 6 5 1 - 2
%6.3 %84 %33.3 %55.6 %25 %10.5
Iyt 37 2 1 1 - - 1
%3.8 %8 %5.6 %11.1 %5.2
Menenjit 11 1 - - - - -
%1.1 %4
Sepsis 10 6 - 1 - - 1
%1.0 %24 %11.1 %5.2
Moniliazis 27 20 5 3 - - 4
%2.8 %80 %27.8 %33.3 %21
Cilt 14 4 1 - 2 - 1
infeksiyonu %1.4 %16 %5.6 %50 %5.2

1Y: Immiin yetmezlik, ASYI: Alt solunum yolu infeksiyonu, USYI: Ust solunum yolu infeksiyonu, IYI: Idrar yolu infeksiyonu.

hastada 1/10’un altindaydi. Periferik kan len-
fosit alt gruplar1 393 hastada bakilmis olup,
290 hastada normal bulundu.

Kontrollerde hastalarin %46.5
(n=490)’inin ust solunum yolu infeksiyonu,
%27.5 (n= 290)’inin piyojenik infeksiyonlar
gecirdigi tespit edildi. U¢ yiiz yetmis dokuz
(%36) hastaya trimetoprim-trimetop-
rim/stilfametoksazol profilaksisi baslandai.
Altmis ti¢ (%6) hastada BT ve/veya YRBT ile
kronik akciger bulgular: (11 hastada atelek-
tazi, 15 hastada bronsektazi, 37 hastada ise
fibrotik degisiklikler, peribronsiyal kalinlag-
ma ve buzlu cam goriiniimii) tespit edildi. Pri-
mer immin yetmezlikli hastalarimizin 63
(%6)tinde kronik akciger bulgular: tespit et-
tik. Yiiz on (%10.4) hastada buytme geriligi
mevcuttu. Yiiz yedi (%10.2) hastanin tonsille-
ri hipoplazikti.

Hastalarda tanilara gore atopi ve allerjik
hastaliklarin dagilimi Tablo 4’te gosterilmistir.
Hastalarimizdan 401 (%38)’ine astim tanis1 ko-
nuldu. Yuz kirk dokuz (%14.1) hastada allerjik
rinokonjunktivit ve dermatit bulgular1 nedeni
ile antihistaminik ve/veya lokal tedavi baslan-

di. Hastalarimizin 423 (%40.1)liinde spesifik
IgE diizeylerinde yiikseklik ve/veya DPT ile al-
lerji tespit edildi. Antikor eksiklikleri arasinda
kronik akciger hastaligi, astim orani ve allerji
acisindan istatistiksel olarak anlamli farklhilik
saptanmadi (p> 0.05).

Konya ilinde yillik ortalama 40 bin canl
dogum olmaktadir. Hastanemize bes yillik sii-
rede Konya’dan basvuran hastalardan yilda or-
talama dort hastaya agir kombine immiin yet-
mezlik tanis1 konulmaktadir. Buna gore bolge-
mizde agir kombine immiin yetmezlik siklig:
10.000 canli dogumda 1 olarak ifade edilebilir.
Agir kombine immin yetmezlikli 25 hastanin
10 (%40)’u erkek, 15 (%60)’i kiz idi. Ortalama
tani yas1 9.9 + 11.4 ay (2-60 ay) idi. Hastalarin
24’1 20 ayin altinda tan1 almisti. Maternal eng-
rafment nedeni ile bir hasta bes yasinda tani
aldi. Hastalarin bagvuru aninda saptanan kli-
nik bulgularina gore alt solunum yolu infeksi-
yonu %80 (20), gastroenterit %84 (21), monili-
azis %80 (20), otitis media %24 (6), cilt infeksi-
yonlar1 %24 (6), sepsis %24 (6) oraninda idi.
Hastalarin dagilimi Tablo 5te goriilmektedir.
Bu hastalarin 8 (%32)’i T-B+, 10 (%20)’u T-B-,
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Tablo 4. Primer immiin yetmezlikli hastalarda allerjik hastalik sikligi.

Hasta sayis1 Allerji saptananlar Astim ARK Atopik dermatit Urtiker
Piy n n % n % n % n % n %
IgA eksikligi 233 102 43 106 43.5 40 17.2 10 4.3 9 3.8
IgM eksikligi 153 73 47 58 37.9 24 15.6 6 3.9 6 3.9
IgG subgrup eksikligi 34 11 33 9 272 2 6 - -
THI 540 231 42 219 40 54 10 25 4.6 5 0.9
YDIY 15 1 6.6 7 - - - -
Hiper IgE sendromu 4 2 50 1 1 25 1 25 -

PIY: Primer immiin yetmezlik, YDIY: Yaygin degisken immiin yetmezlik.

2 (%8)’si Omenn sendromu ve digerlerinde bi-
rer hastayla CD3 eksikligi, ZAP70 eksikligi,
Tip 3 BLS, hiper IgM sendromu ve izole CD4
eksikligi oldugu saptandi. Yedi (%28) hastada
maternal engrafment tespit edildi. Hastalarin
altisina baska bir merkezde hematopoietik kok
hiicre transplantasyonu yapildi. Hastalarin ticti
T-B+, biri T-B-, biri Zap 70 eksikligi, biri Tip 3
BLS idi. U¢ (%50) hasta hematopoietik kok
hiicre transplantasyonu sonrasi kaybedildi.
Olen hastalardan biri T-B+, biri T-B-, biri Tip 3
BLS idi. Diger ti¢ hasta klinigimizde takip
edilmektedir. Erken dénemde kaybedilen has-
talardan tctinin aileleri hematopoietik kok
hiicre transplantasyonu yapilmasini reddetti.
Bir hastaya ise donér bulunamada.

TARTISMA

Ulkemizde bu hastalik grubunun insidansi
bilinmemekle beraber akraba evliligi oraninin
yiiksek olmasi bu hastaliklar yéniinden 6nemli
6lciide risk olusturmaktadir. Cocuk Immiinolo-
ji ve Allerji Poliklinigine basvuran hastalarin
yaklasik %25’inde ve Cocuk Saglig1 ve Hasta-
liklar1 Poliklinigine bagvuran hastalarinda
yaklasik %1’inde primer immiin yetmezlik ol-
dugunu saptadik. Bu oranlar primer immiin
yetmezliklerin  sanildigindan daha sik
gorildigini distindirmektedir.

Benzer calismalarda oldugu gibi bizim ¢a-
lismamizda da antikor eksikligi en sik goériilen
immin yetmezlik grubu idi. Antikor eksikligi-
ne bagli immiin yetmezlik %92.8 orani ile diger
calismalara gore yiiksek bulunmustur(®-16,
ESID kayitlarinda toplam 35 merkezin verile-
rine gore 2386 hastadan (1539 erkek, 847 ka-
din) antikor eksiklikleri %67 oraninda saptan-
mistir(l7], Iran verilerine gére bu oran %38, La-
tin Amerika’dan sekiz tilkenin verilerine gore
%58 olarak bulunmustur(14:15] Kiitiikciiler ve

arkadaslari, antikor eksikligini %84.5 oranin-
da bulmuslardir26l. Bu durum, ¢alismanin tek
merkezli bir calisma olmasi ve bolgemizde ak-
raba evliliginin si1k goérilmesi nedeni ile otozo-
mal resesif gecis gosteren hastaliklarin daha
sik goriilmesiyle aciklanabilir. Ayrica, ESID
kayit sistemine agir seyirli ve genetik tanisi
dogrulanmis immiin yetmezliklerin daha fazla
bildirildigi de bir gercektir. ESID kayitlarina
gore agir kombine immiin yetmezlik %11, yay-
gin degisken immin yetmezlik %31, transient
hipogamaglobulinemi %6.7, IgA eksikligi %9,
fagositer sistem bozuklugu %7, kompleman
eksiklikleri %1 oranmindadir(l7l. Kiitiikciiler ve
arkadaslarinin yaptig: calismada agir kombine
immin yetmezlik %2.9, yaygin degisken im-
miin yetmezlik %2.7 oraninda olup, bizim ca-
lismamizda bu ¢alisma ile benzer oranlar sap-
tanmistir (agir kombine immiimyetmezlik
%2.3, yaygin degisken immiin yetmezlik %1.4).
Yaygin degisken immiin yetmezlikli hastalarin
merkezimize sevk edilemeden infeksiyonlardan
Olmesiyle tlkemizdeki yaygin degisken im-
miin yetmezlik sikliginin daha diistik oranlarda
oldugunu disliniiyoruz. Bir diger dikkat ¢ekici
ozellik de ESID kayit sisteminde tani alan
eriskin hastalarin da kayitlarinin bulunmasi,
bizim merkezimizin ise bir cocuk immiinoloji
merkezi olmasidir. Bilindigi gibi yaygin degis-
ken immiin yetmezlik daha cok erigkin yaslar-
da tani alan bir immiin yetmezliktir.

Akraba evlilikleri otozomal resesif ve mul-
tifaktoriyel gecisli hastaliklarin riskini artti-
rirl18:191 Ulkemiz icin bu durum halen sorun
teskil etmektedir. Bizim hastalarimizin ailele-
rinde akraba evliligi orani oldukca yiiksek bu-
lunmustur (%37.5). Yapilan benzer calismalar-
da oldugu gibi bizim serimizde de agir kombi-
ne immin yetmezlik, fagositer islev bozukluk-
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Tablo 5. Agir kombine immiin yetmezlikli hastalarin 6zellikleri.

Cinsiyet Tani yasi Tanida Akrabalik KIiT/sonu¢
Tan1 (K/E) n (ay) gecikme (ay) (%84) (%24)
T-B+NK- (4) 5/3 8 5.5 3.7 6 3 KIiT/2+
T-B+NK+ (4)
T-B-NK- (2) 6/4 10 6.2 3.8 9 1 KIT/(-)
T-B-NK+ (8)
Omenn sendromu 1/1 2 9.5 27 1 Eksitus
Primer CD4 1E 1 18 12 + Eksitus
eksikligi
CD3 zeta eksikligi 1K 1 22 19 + Yasiyor
ZapT0 eksikligi 1K 1 10 8 + KIT/(+)
Tip 3 BLS 1K 1 6 3 + KIT/(-)
CD40L eksikligi 1E 1 15 6 + Yasiyor
Toplam 15/10 25 9.9 10.3 21 6 KIT/ 3

KIT: Kemik iligi transplantasyonu.

lar1 ve yaygin degisken immiin yetmezlikte ak-
raba evliligi oran1 yiiksektil20].

Yaygin degisken immiin yetmezlik, farkl
klinik o6zellikleri ve immiinolojik bozuklukla-
rin cesitliligi ile kompleks bir hastaliktir(ll.
Hastanemiz genel polikliniklerine basvuran
bes yillik hasta sayisina gore yaygin degisken
immiin yetmezlik yaklasik olarak 1/6600 ora-
ninda saptanmistir. Bu oran toplumdaki siklig:
yansitmasa da, tekrarlayan infeksiyonlari olan
cocuklardaki hastalik sikligi hakkinda bilgi
vermektedir. Primer immiin yetmezliklerde ta-
ninin konulmasindaki gecikme komplikasyon-
larin gelismesine neden olabilmektedir. Ozel-
likle tekrarlayan solunum yolu infeksiyonlari,
yaygin degisken immiin yetmezlikli hastalarda
kronik akciger hastalig1 ve bronsektazi gelisimi
icin en 6nemli risk faktoriidir!2ll. Diizenli IVIg
replasmaninin yani sira antibiyotik tedavisi,
bronkodilatorler, lokal antiinflamatuvar ajan-
lar ve fizyoterapinin akciger hasarinin ilerle-
mesini 6nlemede rol oynadigi bildirilmistir. Ne
kadar erken tani1 konulursa, bu komplikasyon-
lar1 o kadar azaltmak mumkiindiir. Pediatri he-
kimleri tekrarlayan alt ve tist solunum yolu in-
feksiyonlar: geciren hastalarda immiin yetmez-
lik tarama panellerinin yaninda, goriintiileme
yontemlerini de unutmamalidir.

Agir kombine immiin yetmezlikli bebek-
lerde bakteriyel, viral, protozoal ve fungal
ajanlarla agir infeksiyonlar sik gorilmekte ve
hastalar, immiin rekonstitiisyon yapilmadig:
takdirde genellikle hayatin ilk yil1 icinde

kaybedilmektedir. En sik etkilenen sistemler
solunum sistemi ve gastrointestinal sistem
olup, calismalarda en sik saptanan klinik
bulgularin persistan ishal (%61), akciger in-
feksiyonu (%58) ve oral kandidiyazis (%34)
oldugu rapor edilmistir(22:23]. Bizim hastala-
rimizda en sik saptanan klinik bulgular per-
sistan ishal (%84), alt solunum yolu infeksi-
yonu (%380) ve tedaviye direncli oral kandidi-
yazistir (%80). Bunlardan o6zellikle oral kan-
didiyazis ailelerin dikkatini ¢ekmesi ve he-
kimler tarafindan kolay saptanmasi nedeni
ile uyarici bir bulgu olarak karsimiza cik-
maktadir. Siit cocuklugu déneminde tedaviye
direnc¢li ve tekrarlayan oral kandidiyazisi
olan cocuklar T-hiicre yetmezlikleri acisindan
degerlendirilmelidir.

Sonug olarak bu retrospektif calisma, Kon-
ya ve cevresinde primer immiin yetmezlik has-
taliklarimin sik goruldigiunt distindirmustir.
Primer immiin yetmezliklerin erken tani ve te-
davisi 6lim ve komplikasyon riskinin azaltila-
bilmesi i¢cin ¢ok 6nemlidir. Bu acidan ¢ocuk
sagligl ve hastaliklar: uzmanlarinin hastalarin
immiinoloji merkezlerine yonlendirilmesinde
roli oldugu dustntlirse, bu hekim grubunun
egitiminin 6nemi anlasilacaktir.
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