Bl GincelPediatri

2. ULUDAG PEDIATRI KIS KONGRESI POSTER OZETLERI

POSTER: 65

X-linked Hiper Ig M Sendromlu Bes Aylik Erkek Cocuk: Olgu Sunumu
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X-linked hiper IgM sendromu (XHIMS) IgA ve IgG azalmasi, IgM artmasi ve CD40L (CD154) yoklugu ile karakterize ender goriilen primer immun yet-
mezlik hastaligidir ve Xq26 pozisyonunda bulunan CD40L gen defekti sonucu ortaya ¢ikar. Antibiyotik tedavisine direncli, tekrarlayici ve hizl seyir-
li pnémoni nedeniyle tedavi edilen bes aylik bebekte saptadigimiz XHIMS olgumuzu sunmayi amagladik. OLGU: 5 aylik erkek hasta, 3 aydir tekrar-
layan dkstiiriik ve pnomoni nedeniyle interne edildi. Ebeveynleri akrabaydi. Fizik muayenede; kilosu 6700gr (%25), boyu 65¢m (%50-75) idi. Patolojik
bulgular olarak oskiiltasyonla akcigerlerde krepitan raller, hepatomegali ve splenomegali saptandi. Laboratuar tetkiklerinde l6kosit 4.000/mm?, he-
moglobin 8.7g/dl, hematokrit %26, MCV 69flt, trombosit 375.000/mm?®, mutlak notrofil 1560/pl, mutlak lenfosit 1840/ul, IgA 3mg/dl, IgG 21mg/dI, IgM
142mg/dl bulundu. 1gG1 13mg/dl, IgG2 7.6mg/dI, IgG3 2.2mg/dl, IgG4 0.5mg/dl idi. PPD negatif idi. T-hiicre gdstergeleri olan CD3 %86, CD4 %41, CD8
%40, B-hiicre gdstergeleri olan CD19 %10, CD20 %10, natural killer gdstergesi olan CD 16/56 %3 idi. CD45 %98, CD50 %140 iken CD40 ligand (CD154)
%0 bulundu. Tedavide teikoplanin, meropenem ve IVIG kullanildi. P.Carinii profilaksisi igin trimethoprim-siilfametaksazol baslandi. 3 hafta aralarla
IVIG tedavisi planlandi. Hastamizin IgM seviyesi normal iken IgA ve 1gG seviyesi azalmigtir. Tani vakalarin ¢ogunda bir-iki yas arasinda konulur. Ol-
gumuza 5 aylikken erken bir zamanda tani konulmus olmasi ve XHIMS nun ender goriilmesi nedeniyle sunulmustur.
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Gegici hipogammaglobiilinemi (GHI) yagsamin ilk 3-6 aylari arasinda normal olarak gériilen fizyolojik hipogammaglobulinemi déneminin uzamasi ola-
rak tanimlanir. insidansi, sebebi ve hastalifin nasil seyredecedi hakkinda bilgi yeterli degildir. Bu calismanin amaci gegici hipogammaglobiilinemi
tanisi ile izlenen hastalarin klinik ve demografik dzelliklerini irdelemektir. Selguk Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Saghg ve Hastaliklari im-
miinoloji ve Allerji polikliniginde 1999-2005 tarihleri arasinda GHIi tanisi alan 100 hastanin cinsiyet dagilimi, tani aldiklari yas, enfeksiyonlarin sikhigi
ve dagilimi degerlendirilmistir. Hastalarin 67'si erkek, 33'ii kiz olup oran 2.03'dii. Olgularin ortalama tani aldiklari yas 26.8 ay (6 ay-51 ay) idi. Hasta-
larin bagvuru nedenleri tekrarlayan iist solunum yolu infeksiyonlari (48 hasta), tekrarlayan bronsit (29 hasta), otit (2 hasta), kasinti (7 hasta), ates eti-
yolojisi (4 hasta), oksiiriik (7 hasta) ve sepsis (3 hasta) idi. Olgularin 35'inde yalniz 1gG, 29'unda IgG ve IgA, 15'inde IgG ve IgM, 13'linde IgG, IgA, ve
IgM, 8'inde IgM ve IgA diizeyleri diigiikti. Olgularin 24'iinde izohemaglutinin titresi 1/8'den diisiik bulundu. Siit gocugunun gegici hipogammaglo-
biilinemisi selim seyirlidir. iki ile dort yas arasinda spontan diizelme beklenmekle birlikte uzun siire hipogammaglobulinemisi devam eden vakalar
bildirilmistir. Tekrarlayan enfeksiyonlarda akla gelmeli ve immunglobiilin diizeyleri normale gelinceye kadar 3-6 aylik periyotlarla takip edilmelidir.
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Periferal kanda CD8+ T hiicrelerinin yoklugu ile karakterize olan ZAP-70 (zeta-chain-associated protein kinaz) eksikligi, otozomal resesif gegen na-
dir bir agir kombine immun yetmezlik tipidir. On aylik kiz hasta ates, oksiiriik ve dudaklarda morarma sikayeti ile basvurdu. Anne ve babasi ikinci de-
receden akraba olan ve siirekli agiz icinde yaralari olan olgu, iki ayliktan beri dort kez pnémoni nedeniyle yatarak tedavi gdrmiistii. Alti aylikken cil-
dinde soyulmalar ve es zamanl koltuk altinda ve kasiklarinda bezeler olusmaya baslamisti. Fizik muayenesinde biiyime geriligi, cildinde yaygin so-
yulmalar, oral moniliazis, yaygin krepitan raller, hepatomegali ile birlikte servikal, aksiller ve inguinal bdlgelerde en biiyiigli 2x2 cm olan lenfadeno-
patileri saptandi. Laboratuvar incelemesinde |6kosit sayisi 3400/mma3, total lenfosit sayisi 2100/mma3, total ndtrofil sayisi 400/mm3, immunglobulin dii-
zeyleri normal ve izohemaglutinin titresi _ titrede pozitif bulundu. Periferik kanda CD8+ T lenfositleri gok diigiik (CD3+CD8+:%0.3), CD4+ T lenfosit-
leri yliksek (CD3+CD4+:%74), CD3, CD19, HLA-DR, HLA-ABC ve CD16/56 ekspresyonlari normal saptandi. Akciger tomografisinde timus izlenmedi ve
sag akciger iist lobda konsolide alan ile mediastende siipheli lenfadenopati saptandi. Klinik izlemde yatiginin 15. giiniinde BCG asi yerinde 2x2 cm
biiyiikliigiinde kizarik ve deriden kabarik bir nodiil meydana geldi. Es zamanli gévde ve ekstremitelerde toplam 5 adet en biiyiigii 2x1 cm biiyiikli-
giinde deri alti nodiilleri ortaya ciktr. iki ayri nodiilden alinan biopsi sonucu granulomatdz iltihap ile uyumlu bulundu. Anti-thc tedavi baslanan ve kli-
nik olarak CD8 eksikliginin neden oldugu agir kombine immiin yetmezIik tablosu ile uyumlu olan olgunun kan dérnegi, genetik analizi igin Erasmus Tip
Merkezine gonderildi. Kardesi ile doku gruplari tam uyumlu olan olgumuzun, kemik iligi nakli yéniinden degerlendirilmek tizere ileri bir merkeze sev-
ki planlandi. CD8 eksikligi saptanan bu olgunun nadir bir primer immiin yetmezlik olmasi nedeniyle sunumu uygun goriildi.



