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Olgu

* D.F.D; 5 aylik erkek hasta

e Sikayet :Dokuntu



Olgu

 Oykiisii:ilk 2 ayda hic dokiintiisii yokken 3.
ayda baslayan sacli deri dahil tim vicutta
hiperemi, kabuklanma, soyulma



Olgu

Ozgegmis:

» 29 GH da, C/Sile 1490 gr olarak dogmus.

> 60 giin YYBU yatis

* Soygecmis :

» Anne — baba arasinda akrabalik: teyze cocuklari
» Kardes oykisi yok

» Ailede atopi, astim, rinit, egzema Oykuisi yok

* Fizik muayene:

» Patalojik bulgu: ciltte kuruluk, soyulma, kabuklanma
»Pamukcuk yok

» Cilt apsesi yok

»Karaciger kot alti 2 cm

»Diger sistem muayeneleri dogal



On tan

ATOPIK
DERMATIT




Atopik Dermatit

e Atopik dermatit (AD) 6zellikle cocuklarda sik
gorilen

e kronik,

e tekrarlayici,

* kasintili ve

* enflamatuvar bir deri hastaligidir.

* Prevelansi :siklikla 2 yas altinda baslar,
e cocuklarda ortalama %15-20,
* Ulkemizde sikhig1 %7,5-%17,1



Gelisimi etkileyen faktorler

Atopik dermatit;

genetik yatkinlk,
immun disregulasyon,
epidermal bariyer fonksiyon bozuklugu ve

cevresel faktorlerin etkilesimiyle olusan bir
hastaliktir



Tablo 1. Atopik dermatitte genetik*

Gen ve lokusu

Aciklama

Epidermal bariyer

Dogal immiin sistem

PPRs

AMPs

IL-1 ailesi sitokinleri

TSLP ve TSLPR

FLG

SPINK5S

SPRR3
TMEM79

CLDNI1

TLRs

DEFB1

2q12,1L-18

TSLE, IL-7RA

FLG fonksiyon kaybettirici mutasyonlarim AD ile kuvvetli iliskisi 30'dan fazla
calismada gosterilmistir. FLG protein eksikligi EBF bozukluguna ve allerjen
duyarlanmasina yol acar.

Serin proteazlarin (KLKs) aktivitesinde artisa neden olur. Bu aktivite artisi
korneodesmozomlarin yap1 proteinlerini ve lipid bariyeri olusumunda rol alan
enzimleri parcalayarak epidermal bariyer gecirgenligi artirir.

SPRR3 artisi ile sonuglanan mutasyon varhfinda, lamellar cisimciklerdeki
lipidlerin organizasyonu bozulur.

Lameller cisimciklerin sekresyonunu diizenleyen matrin protein sentezini kodlar.

Siki baglanti noktas: protein olan klauidin-1 kodlar. Atopik dermatitli hastalarin
epidermislerinde klaudin-1 ve klaudin-23 iiretimi belirgin diizeyde azahr.

TLR 2deki A-16934T ve R753Q polimorfizimleri agnr AD, TKR 4'teki A-896G
mutasyonu air ve komplike AD ve TLR 9daki C-123T polimorfizmi intrinsik AD
ile iliskili bulunmustur.

ADV'li hastalarda NLR geninde bazi polimorfizmler (CARD4, CARD12, CARDI5,
NALP1, NALP12, NOD1) saptanmustir.

B-defensin-1 genindeki bazi SNP’ler AD ile iliskili bulunmustur, bazilar1 hastahk
siddeti, hipereozinohili ve spesifik IgE dizeyleri ile ilgilidir.

Dogal immiin yanitta anahtar roliinde olan IL-1 ailesi sitokinleri (IL-1a, IL-1B,
IL-18, IL-33) AD patogenezine katki saglar. IL-1 ailesi sitokin reseptérlerini ve I1.-
18'i kodlayan 2q12 lokusunun GWAS calismalarinda AD ile iliskisi saptanmustir.

TSLP dendritik hiicre aracih Th2 tip inflamatuar yanitta kritik rol oynar. TSLP ve
17-7RA varyasyonlan AD ile iliskili bulunmustur.



Vitamin D yola
Adaptif immiin sistem

Th? tip immiin yamt

Th tip immiin yamt
Treg hiicre

Diger sitokinler

CYPZ7AL,  CYP2R],

VDR, 20g13

L4, 1L5, IL-13, IL-

4RA, IL-3RA, IL-13RA,
STATh

FCERIA

[[-12, IL-12R; IENG,

[ENGRI, IRE-2
[1q13deki LRRC32

[L-2, IL-2RA, IL-6R, IL-
0,IL-9R, IL-10

Vitamin D deri imminitesinde nemli rol oynar. CYP27A1, CYP2RI, VDR,
CYP24AT varyantlant AD ile iligkili bulunmustur.

[1-4, IL-5, IL-13, TL-4RA, IL-5RA ve IL-13RA polimorfizmlerinin AD gelisimine
yatkinligh etkiledigi posterilmistir

[1-4 ve IL-13 aracth immin yanitta anahtar yanlm faktori STAT6ém kodlayan
gendeki varyasyonlarin allerjik hastahklarla iliskisi bulunmustur

[L-31, intrinsik AD ile iligkilidir.
[1-12, IL-12R, IENG, IFNGRI, IRE-2 nin genetik varyasyonlar AD ve egzema
herpetikumla iligkilidir.

LLRC32 Treg hiicre aktivasyonunda ozgiildir ve GWAS calismasinda AD ile
liskili bulunmustur,

[L-2, 116, 119, IL-10 ve reseptcr varyasyonlart AD'li hastalarda belirlenmistir



Atopik dermatit patofizyoloji

[ External stimuli J ( Filaggrin mutation )
= y i )
Barrier disruption \ Increase pH
l Protease containing- 1
protein antigen [ Kallikrein activation )
exposure

( Mechanilcal injury | L /

(  PAR-2 activation |

( TSLPupregulation | /

|

[ Th2induction |




AD’de tani:

 AD’de tani, klinik ozelliklere ve anamneze
dayantr.
 AD tanisinda onerilen tani kriteri

» Hanifin ve Rajka Kriterleri
>Ingiliz Calisma Grubu’nun kriterleridir.



TANI

Tablo 1. Hanifin ve Rajka’min tam kriterleri

Major (ana) kriterler (en az 3 tanesi bulunmalidir):
. Pl
2. Deri lezyonlanmnin tipik morfoloji ve dagilimi (addlesan we
eriskinlerde fleksural alanlarin, bebek wve kilicik cocuklarda ise
ekstansdr baldmier ve yiiz tutulurmu)

i i Tt
4. Kisisel yva da ailesel atopi dykidsd

1) tam kriterleri (en az bg¢ tanesi bulunmalidr):

2. Tip-1 deri testlerinde reaktivite

4. Sctmus seruoo IgE

2 [Paen Basisngic yas |

5. Dern enleksiyornilaning egiirm

7. Mon-spesifik el ve ayak dermatitlerine egilim
5. Meme basi egzemasi

9. Keilitis

10. Yineleyen konjunktivit

11. "Dennie-bdorgan” infraocrbital kivrimlan
12. Keratokonus

13. Anterior subkapsiler katarakt

14, Orbital koyulasma

15. Yilzde solukluk ya da eritem

16. Pitriyvazis alba

17. On boyun kivrimilar

18. Terlemeye bagh kasint

19 ¥in wve lipid cozliichlere karsi imtolerans
20. Perifollikiler belirginlesme

21. Besin intolerans

22 Cewvresel wa emosyonel faktdrierden etkilenme
232, Beyar dermografizmm

3M+3m

Tarm iKin: 2 mapdr we 2 mindr kriter gerekmektedir




Tanisal yaklasim

Kaginuh egzematdz lezyonlar

]

Aynintih 8ykil, fizik muayene ve Hanifin-Rajka kriterlerine
gore degerlendirme (3 major+3 mindr kriter varh)

Evet /
Z

\ Hayir

\\
-3

Atopik dermatit

Diger hastaliklarin diglanmasi (1gE deri biyopsisi,
potasyum hidroksit incelemesi, yama testi ve/veya

Agirhgm degerlendir genetik testler)
vV 1
Uygun basamaktan tedaviye Tedaviye yanit yok
. b
Tamyr gézden gegir




Baska Ne Dusunelim?

Konjenital bozukluklar

e Netherton sendromu

e Ailevi keratosis pilaris
Kronik dermatozlar

e Seboreik dermatit

e Kontakt dermatit, numuler
dermatit

e Psdriazis, Iktiyozis
infeksiyonlar ve infestasyonlar
e Skabies (uyuz), dermatofitoz
e HIV-iliskili dermatit
Maligniteler

e Kutanoz T hiicreli lenfoma
(Sezary)

e Langerhans hucreli
histiyositoz

Otoimmiin hastaliklar

e Dermatitis herpetiformis
e Pemfigus foliaceus

e Graft-versus host hastaligi
e Dermatomyozit, SLE
immiin yetmezlikler

e Wiskott-Aldrich sendromu
e SCID, Hiper-Igk sendromu
e DOCK-8 eksikligi, IPEX
sendromu

Metabolik hastaliklar

e Cinko eksikligi, Pridoksin
(Vitamin B6) eksikligi

e Multiple karboksilaz eksikligi,
Fenilketanuri



SCORAD: Atopik Dermatitin Agirligini Skorlama Endeksi

A. Yayilim ( Yizey alanina gére hesaplanir, toplam puan 100) ‘

— _,,\\ Skor:
fa 8\ 45
SCORAD &40
qfs,i 1 \.41.5 ?gf 1 L,qs
fl ;1{ : i\ ‘l ;"FF \
1&( 1 ‘[‘1:; ,é\ . l\ h\ '
919] \7%
{ ]
European Task Force 1993 yilinda J, L L d .

cocuklarda onaylanmis bir skala olan, 2 yasin altinda By cocuklarda

Atopik Dermatitin Agirlik Olgegi’ni B. Yogunluk

tanimlad. Yok  Hafif(1) Orta(2)  Agr(3)
Eritem (kizariklik) —1 1 — Skor:
Odem / Sislik / papiil — ] ] ]
SCORAD, AD hastalik siddet Sulanma fkrutlanma

Ekskoriasyon (kaginti izi)

skalalari arasinda en ¢ok
kullanilan 6lgme yéntemi

Likenifikasyon (kalinlagma)

Kuruma (iktiyoz)

C. Subjektif semptomlar
Viziel analog skala kullanilarak 0 — 10 tizerinden skorlama yapilir.
Son ug gece hig sikayet yok ise 0 puan, bugiine kadar en agir duzeyde sikayet var ise 10

puan verilir.
Uykusuzluk 0 10 Skor:
Huzursuzluk 0 10

Toplam skor: A/5 +7B/2 + C

Toplam Skor:

Degerlendirme 103 puan lzerinden yapilir
Hafif: < 25, Orta: 25-50, Agir: >50







Olgu

* |lk basvurusu:8/3/2022 (5 ayhk)

Yumurta beyazi < 0,10 kU/L

Hct 40,1 %

Yumurta sarisi <0,10 kU/L
WBC 11,61 x1073/uL

Sut < 0,10 kU/L
Lenf 8,110 x1073/uL

Findik < 0,10 kU/L
et 1,920 x10"3/uL Fistik <0,10 kU/L
PIt 536 x1073/pulL Dana eti < 0,10 kU/L
Eo sayi 0,670 x10”3/uL Bugday <0,10 kU/L
Fo yi]zde 5,8 % Tavuk eti <0,10 kU/L

Mpv 9,9 fL (9,2-12,2)



Labaratuvar

8/3/2022 Dis merkez

IgG 4 mg/dL (-2 sds:289)
IgA 17 mg/dL (-2sds: 9)
lgM <25 mg/dL(-2sds:22)
21/3/2023

lg G 7 mg/dL (-2 sds:289)
g A 1 mg/dL(-2sds: 9)
lgM 2 mg/dL (-2sds:22)

Antihbs :2,5 IU/L (<10 IU/L)

CD20: % 13,63
CD19: %13,79

B hicreleri

HLA-DR : % 19,99
HLA-ABC : %99,86
CD45RA : % 72,94
CD45R0O : % 18,66
CDRA+CD4+ : %30,33
CDRO+CD4+ : %18,30

CD16+56: % 10,87 —

CD4 : % 54,71
CD8 : % 20,18
CD3 :%75,33
CD8+3 : % 19,09
CD4+3 : % 54,53

CD3+ Lenfositlerde ;
CD4+ :%72,52
CD8+ :%24,83

NK hicreleri

Thicreleri




Patalojik Bulgular

* Agir atopik dermatit
e Eosinofili
 Agammaglobunemi (1gG<200 mg/dL)



Atopik Dermatitte Tedavi

Tetikleyici faktorlerden uzaklasma,

Deri hidrasyonu ve nemlendiriciler,

Topikal ve sistemik anti-enflamatuvar ilaclar,
(Topikal kortikosteroidler- kalsinorin inhibitorleri )
Hafif AD—2> pimekrolimus,

Orta ve siddetli AD—> takrolimus

e Antipruiritik tedavi

* Anti-bakteriyel ve antiviral dnlemler

e Sistemik immunosupresanlar

* Biyolojik ajanlar



Tetikleyiciler

Tableo 5. Atopik dermatitte tetikleyiciler

Irritamlar

Sabunlar, deterjanlar

Yiomnli, kaba kumaslar, terlemewve meden olacak sentetik, sika,
deriyve yapisan givsiler

Koruyucu, boya, parfiim igeren nemlendiriciler we kozmetilke
mrianleri

Fazla mikbtarda formaldehit iceren giyvsiler

Camasirc agartecilan ve yumusaticilar

Secal: ve nemli hava

Cok sicak sa ile banyo

Aoi asa degisiklikleri

Sigara dumani

Allerjenler

Besinler {(yumurta, inek satia, bugday, soyva, kurayemisler,
Ekabukln demiz firianleri, mercimeel )

Acroallerjenler
Evw tozn alkarlars
FPolemnler
Kifler
Hayvwvan epiteli (kedi, kSpek)

Mikroorganizmalar

Sraplnylococc s arerenes
NMalassezia

Stres




Tedavi akis semasi

Sistemik tedavi
(SP- A vb.) veya Ultraviyole

Agir, direngli AD

Orta - Afir AD

Orta - yiiksek potens TKS ve/veya TKI*

Diigiik ~ orta potens TKS ve/veya TKi*

Temel tedavi:

cilt kurulugu Derinin hidrasyonu, nemiendinciles

tetikleyicierden uzak kaimak

TKS: Topikal kortikosteroid, TKl: Topikal kalsindrin mhibitocy, SP-A: Siklosporin A
* ki yagin Qeerinde kudlanilabilie




Hastaya Onerilerimiz:

Irritanlardan kacinma

Gunluk yogun nemlendirme

Dlsuk - Orta potens kortikosteroid krem

Prednol '-~.(».|:;~.i.n vOZE

{ Advantan” 701 t(lem
Metipradnsorn ASONON: }
aaaaaaaa %0.1 Krem
Meslpendnmoian aseponat
3(’);
® ABDIERAHIM

7/4/2022 |VIG tedavisi 0,4 gr/kg

P4

GOVDEYE

Halen 21 gupde 1 almaya qle\‘/am ediyor.

- IVIG

L - o

3




Izlemde Hasta
Tedavinin 1. ay!

* Nisan 2022: proaktif tedavi

* Immun yetmezlik acisindan genetik analiz



POSITION STATEMENT
ETFAD/EADV Eczema task force 2020 position paper on

diagnosis and treatment of atopic dermatitis in adults and . .
children Proaktif tedavi
A. Wollenberg,* (%) S. Christen-Zach? () A. Taieb,® () C. Paul* J.P. Thyssen,® () M. de Bruin-Weller,® -~ 1 A c
C. Vestergaard,” () J. Seneschal® () T. Werfel,* M.J. Cork,™® B. Kunz,'" R. Folster-Holst, " M. Trze- O n e rl | e rl .

ciak,'? U. Darsow, "' Z. Szalai,"® M. Dgleuran.? L. von Kobyletzki, ”f’ S. Barbarot,'? A. Heratizadeh,?
U. Gieler, ™ D.J. Hijm-:tn,z1 S ‘|A|’ei|:!inge.r,'Iz L. De Raeve ? A. Svensson,™ D. Simon* J F. Stalder™
J. Ring,"“#5, for the European Task Force on Atopic Dermatitis/EADV Eczema Task Force'

* Orta ve agir atopik dermatitte, sik tekrarlayan olgularda
* Lezyon tamamen gecinceye kadar

 Haftada 2 glin

e Gunlik nemlendirici devam

 Metil prednizolon ve flutikazon propionat 3 aya kadar,

 Takrolimus 1 vila kadar kullanilabilir.




Hasta Takibi
I R E R

Total Ig E < 1,00 kU/L 1,83 kU/L 4,86 kU/L 2,94

IgG 0,04 g/L 0,07 g/L 5,02 g/L 6,62 g/L 5,79 g/L

IgA 0,17 g/L 0,01 g/L 0,06 g/L 0,08 g/L 0,02 g/L

IgM <0,25g/L  0,02g/L 0,1g/L <0,2 g/L 0,03 g/L

EO sayisi 0,670 0,330 0,130 1,280
x1073/uL x1073/uL x1073/ulL x1073/uL

Eo ylzdesi 5,8 % 1,6% 0,7% 6,3%

IVIG




Izleminde ...

* |VIG tedavisi altinda .
* Hastane yatisl

* Pnomoni oykusu
 Sik ishal yakinmasi ! x
 Pamukcuk oykusi

* 3 kez inhaler tedavisi +......... en son 3 ay 6nce

* AD seyri:18 aylikken aktivitesi azaldi

Agi1z etrafinda ve el parmak uclarinda 6zellikle enfeksiyon
donemlerinde tetiklenme

» Sirekli kullandigi ilac: nemlendirici +21 gilinde bir 0,4gr/kg IVIG



AD DE NE ZAMAN IMMUNYETMEZLIK ?

Erken baslangicli,

Tedaviye direncli agir atopik dermatit
Sik enfeksiyon bulgulari olan

Atipik yerlesimli

Birliktegin sikligi

2?
Neden onemli:
Tanida gecikme:
Artmis morbidite, yasam kalitesinde azalma

Artmis komplikasyonlar

Esenboga S., Primary Immunodeficiencies Associated with Atopic Dermatitis, Asthma Allergy Immunol 2019;17:70-
77



ORIGINAL ARTICLE

Investigation of underlying primary immunodeficiencies in
patients with severe atopic dermatitis

A. Aghamohammadi®*, Z.Gholizadeh Moghaddam?, H. Abolhassani?, Z. Hallaji®,
H. Mortazavi®, S. Pourhamdi?®, P. Mohammadinejad?, N. Rezaei®c

75 tedavi direncli AD olgusu

*%8'ine PIY tanisi konulmustur.(%6,6 HIES ve %1,3 WAS).



Primary Immunodeficiencies Associated with
Atopic Dermatitis

Saliha ESENBOGA’, Bilent Enis SEKERELZ, ilhan TEZCAMN'

' Department of Pediatrics, Division of Immunology, Hacettepe University, School of Medicine, Ankara, Turkey
* Department of Pediatrics, Division of Allergy and Asthma. Hacettepe University, School of Medicine, Ankara, Turkey

Corresponding Author: [lhan TEZCAN | fetezcan@hacettepe.edu.tr

Step 1: Confirm diagnosis of atopic dermatitis

!

Step 2: Education of patients about skin barier protection and
control of inflammation

l

Step 3: Identify and control triggers including allergens, irritants,
infection and behavioural factors

l

Step 4: Topical antiinflammatory therapy

|

Step 5: Second-line therapy, investigation for primary
immunodeficiencies




Table L. Primary Immunodeficiencies assocated with atopic dermatitis.

Additional manifestations to AD Miadmbcnd - Twmgiimot ¥ A eyl Treatment
gEne gene laboratory features
ViDy
0 Hepahxp-!euu.me-gal}r, . SCID recombination, ]..}'mp]:lﬂpt'ni:a.. _
lymphadenopathy, diarrhea, failure T and B cell hypo bulinemia, HSCT
b to thrive development and ensinophilia, high IgE
function
IgE and IgA elevation
: s _ Functional and peripheral blood  Supportive therapy,
Ry  Chronic diamhea, maltiple - poxps  gifferentiation of  cosinophilia lack of CD4 + immunomodulatory
s Smocrinopeiitios. Sogecil e Tregs CD25 + Treg cells. agents, HSCT
Autoantibody positivity
Wiscott-  Recurrent sinopulmonary infections, : Throm nia, 5 ive Care,
Aldrich  bleeding disorder, autoimmunity, ~ WAS 700 HOSKEEION  ppoppatfots (low MPV),  HSCT, gene
syndrome increased malignancies e high IgE and IgA therapy?
Bitsois i kil by oo, Epithelial barrier  High IgE, spesific IgE
Metherton  angioedema. recurrent infections g2 & LTI G e e
Sl R e | SPINKS  integrity via serine positivity for food IVIG
yiliic . m-:'g:r pastrintestin protease inhibitor allergens
Cold abscess with 5. aureus affecting
skin a.ml mter!ml organs, recurrent il habier sieria
ADHIEs-  [nnginfections complicating transduction.  Very high IgE (>20000Uf  IVIC, antimicrabial
with pneumatoceles, coarse facial ~ 5TAT3 ke B
STAT3 b  eppussunaliliby G fobuln thway of many ml) prophylaxis, HSCT?
retained primary teeth, vascular o
malformations
cell adhesion,
Cutaneous viral infections, food migration, cell .
I}DC.KE _ allergy, asthma, increased risk of ~ DOCKS structure, L:,Tn.]:lhnpema,, doe s HSCT
deficiency : high IgE
malignancy rearrangement of a
the cytoskeleton
Early-onset atopic dermatitis-like _ .
skin lesions, skin abscesses, oral E"E;l:l tr:mchculnn
TYE2 candidiasis, recurrent sinopulmonary TYE2  IEN and tTP::n Mormal or slightly Supportive care,
deficiency  infections, cutaneous viral infections B Ep e elevated IgE levels HSCT?
increased risk of infections with BCG i _““df““
and non-typhi Salmonella nsien:
Psychomotor retardation, myoclonus,
P‘Gh-!] recurrent EBY and sf'm-:rpulm.nnar}' PCM3 .N-El}rca.n_ ].}lmph.cpm?ia, _ Supportive care,
deficiency infections complicated with biosynthesis neutropenia, high IgE HS5CT?

bronchiectasis




TABLE 1 | Monogenic |1E associated with atopic diseasa.

Gene Inhertance Immune Manifestations Atopic Manifestaions
Disorders of barrier functon

FLG AR Skin infections AD., FA, AR, As, eos, high igE
SAINKS AR Skin infactions AD., FA, AR, As, eos, high lgE
Chsw AR Skin infections AD., FA, acs, high lgE

DsGT AR Skin infections AD., FA, acs, high IgE

osp AR Skin infections AD., FA, acs, high IgE
Cytoskeletal abnormalities

WAS XL CID AD., FA, acs, high lgE

WP AR CID AD., FA, acs, high IgE

DOCKE AR CiD AD., FA, acs, high IgE

STk AR CiD AD., FA, acs, high lgE
Aberrant TCR signafing

CARDITT AR CiD, 8CID Fos, high IgE

BCLTIO AR CID, 3CID B, high IgE

MALTT AR CID, SCID Bos, high IgE

CARMILZ AR CiD Boes, high IgE

ZAPYO AR CID, SCID Eos, high igE

LaT AR CiD, 8CID Fos, high IgE

Cytokine pathways

LERA AR Skin, lung infections AD., ace, high IgE

A 65T AR, AD Skin, lung infections AD., acs, high IgE

STATS AD Skin, lung infections AD., ecs, high lgE

FNFE4T AR Skin, lung infactions AD., acs, high IgE

Decreased T-cell repertoire

Muitiple ganes prosenting as Ormenn syndrame AR Laaky SCID Eythmodamma, aos, high IgE
Regulatory T-cell defect

FOXP3 ¥L Al AD., FA, As, eos, high IgE
L2RA AR CiD, Al AD., FA As ece, high IgE
Innate cell efector mechanisms

PLOG2 AD CVID, Al autcinfammatony Tampearat ma-sansitive mast call dagramnuiation

A srmmary oF causalive ganas, hardabilly, and maior clrica! Balures is presaniad Tae ncluals disordars of bamar Rinclion where infachions and afopy overlag with 1B Overlapoing
meachanians aa discussad Birtharin the main laxd. AD, acdosormal dominant; AR, audosoma recassive; M, x-finkad; CID, combrhad immona daficiancy; SCID, sevaers cormbined immuna
deficiancy; CWD, comymon varabil immune deliciancy; A D, alogic darmalilis; eos, eosinophiia; Al auloimmondy; AR, alagic chindis; FA, bad albrgy; As, asthma



Genetik Sonucu

CARD 11 HOMOZIGOT MUTANT



£ 617638

(L

IMMUNODEFICIENCY 11B WITH ATOPIC DERMATITIS; IMDI11B

INHERITANCE
- Antosomal dominant
RESPIRATORY
- Pneumonia
- Asthma
SKIN, NAILS, & HAIR
Skin
- Atopic dermatitic, severs
- Molluscum infection
- Abscesses
IMMUNOLOGY
- Immume dysfunction
- Food allergies
- Detects in T-cell activation and proliferation
- Increased serum IgE
- Eosinophilia
- Decreased B cells (in some patients)
- Low Ighd (in some patients)
MISCELLANEOUS
- Onset in childhood
- Atopic dermatitis tends to improve with age
MOLECULAR BASIS

Phenotypic Series -~ PheneGene Graphics ~ [

GOF: Lenfoma, lenfoproliferatif
bozukluklara katkida bulunabilir.

, Ayni genetik bozuklukta farkl
y e fenotipler !!

- Cansad by mutation in the caspase recruitment domain-containing protein 11 gene (CARD11, 607210.0007)




Card 11 Mutasyonu
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Eve Gotulecek Mesajlar

* Erken baslangicli,
* Tedaviye direncli agir atopik dermatit
e Sik enfeksiyon bulgulari olan

Normalden farkh seyirli AD olgularinda
immunyetmezlik akilda tutulmalidir.






