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7 Aylik erkek hasta

SIKAYETI: Ates



HIKAYESI: Acil basvurusundan 10 giin 6nce baslayan
en yuksek 38 dereceyi bulan atesi olmus. Atesi ile
birlikte uykuda bir kez bos bakmasi olan hastaya,
kasilma, kol ve bacaklarda atim eslik etmemis.



Ara ara oksurugu oluyormus, hafif miktarda
burun akintisi, burun tikaniklig1 olmus.

Atesine dokuntu eslik etmemis.



Gozlerde kizariklik, akinti olmamaus.
Beslenmede azalmasiolmamais.

[drar yaparken huzursuzluk,ishal ya da kabizlik sikayeti
olmamis.



3. ayindan itibaren sik sik agiz yarasi, kusmasi ve
halsizligi oluyormus.

3 aylik iken, ishal, pisik, eslik eden deri dokiintileri ve
subkutan ele gelen Kitleleri olan hastanin, o donemde
idrar yolu enfeksiyonu nedeniyle hastane yatisi
olmus. Idrar kiiltiiriinde Klebsiella Pneumonia
tiremesi olmus. Uriner ultrasonui normal olarak
degerlendirilmis.



Ocak ayinda ust solunum yol enfeksiyonu sebebiyle
antibiyoterapi almis, yatisi olmamus.

Ocak ay1 sonunda atesli kusma ve ishal sikayetleriile
dis merkeze basvuran hastaya yatis verilmis.

Batin USG: Normal olarak degerlendirilmis.



Hastanin boyundaki subkutan ele gelen Kitlesi icin
yuzeyel boyun usg yapilmis, malignite distinulmemis.

Antibiyoterapi ile kitlesi gerilemis.

Ciltteki pustuler lezyonlari ve pisik nedeniyle krem
kullanmaus.

Agizda aftlar1 sebebiyle oral ¢ozelti kullaniyormus.

Besin allerji testi yapilmis, patoloji saptanmamuis.



OZGECMIS:

39 gh CSile 3850 gr 53 cm dogmus.

Oksijensiz kaldig1 soylenmis 2 saat gozlem altinda
tutulmus. Kiivozde kalmamis. 1 haftalik iken sarilig
olmus, fototerapi hic almamis. Yogun bakim yatis
oykusu yok.

Dogar dogmaz anne siitiinii almis. I1k 2 ay sadece
anne sutu almis. 2. Aydan sonra anne stti+ formul
mama kullanmais. 6. Ayinda ek gidaya baslamis.



Kilo alim1 3-4 aya kadar normalmis.
Sonrasinda 6200 gramdan 5500 grama dusmus.

6. Ayinda cocuk allerji ve immunoloji bélimiine kilo
kaybi sikayetiyle basvurmus. 3 hafta boyunca allerji
mamasi kullanmis. Bu surecte kusmalari olmamais,
tekrar kilo almaya baslamis.

HepatitB, BCG, DaBT-IPA-Hib, KPA, OPA ve
ROTAVIRUS asilarinin hepsini takvime uygun olmus.



SOYGECMIS:

Anne: 25 yas, sag- saghkh

Baba: 28 yas, sag- saghkl

Kardesler: 1. cocuk: Hastamiz

Akraba evliligi oykitist yok.

Ailede bilinen bir hastalik oyktst yok.



ATES : 36.4 derece
Nabiz: 150/ dk

Solunum sayisi: 32/ dk
Kan Basinci: 80/50

Bas Cevresi: 39.5 cm
Kilo: 5400 gr (-3.19 SDS)
Boy: 63 cm (-2.56 SDS)
VKI: 13.6 (-2.73 SDS)
Yuzey Alani: 0.30 m2



FiZiK MUAYENE:

Cilt: Turgor ve tonusu dogal. Sonmekte olan yaygin
makitilopaptiler dokiintiisii mevcut. Deri alt1 yag doku
azalmis. Pisik mevcut. BCG skar izi var.

Bas- Boyun: Servikal bolgede 0.5 cm lik subcutan
kitlesi mevcut. Fontanellerde ¢oktiklik veya
kabariklik izlenmedi.

Goz: IR (++/++) patolojiizlenmedi.
KBB: Orofarenks dogal. Oral aftizlenmedi.

Solunum Sistemi: Her iki akciger solunuma esit
katiliyor. Ral ve ronkiis yok.

Dolasim Sistemi: S1 (+) S2 (+) Ek ses, tifliirtim yok.
Tim nabizlar palpabl.



Sindirim Sistemi: Batin rahat, rebound ve defans yok.
Organomegali yok, traube acik.

Urogenital Sistem: Haricen erkek, 6zellik yok.
Iskelet Sistemi: Ozellik yok.

Sinir Sistemi: Bilin¢ acik, koope- oryante, cevreyle
ilgisi iyi. Destekli oturabiliyor. Kas glicii muayenesi
dogal.



PATOLOJIK BULGULAR

Ates
Sik tekrarlayan enfeksiyon

3 aylik iken IYE (klebsiella pneumonia iiremesi
olmus)

Ciltte ptistiiler lezyonlar ve pisik
Agi1z iginde aft

Kusma, beslenmede yetersizlik, kilo alamama
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KOMBINE iMMUN YETMEZLIK

17 Ocak 2021 de Kombine Immun yetmezIlik tanisi
alan hastanin;

-1gA:0.02 g/L (7-123 mg/L)

-1gG:0.03g/L (384-1231 mg/L)

-IgM:0.00 g/L (32-283 mg/L)

gelmesilizerine, ¢cocuk allerji ve immunoloji bolumiu
tarafindan haftada bir IVIG almasi planlanmas.

[1k IVIG dozunu 11.02.2021 de 0.5mg/kg dozdan almus.




15.03.2021de 0.6 gr/kg dan IVIG ald1.
Oncesinde IgA:0.05 g/L
[gG:7.23 g/L
[gM: 0.01¢g/L
Adeno (-) Rota (-)
CMV Viris yuki (-)

26.03.2021de 0.6 gr/kg dan IVIG ald..
Oncesinde IgA: 0.03 gr/L

[gG: 7.52 gr/L

[gM: 0 gr/L
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SAGLIKLI TURK COCUKLARINDA

SERUM Ig’LERININ

YASA GORE HNORMAL DEGERLERI(mg/dl)
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FLOWSITOMETRI DEGERLENDIRMESI

CD3 %0.00
CD4 %1.14
CD8 %19.75
CD16-56 %96.32
CD19 %0.00
CD20 %0.09
HLA- DR %41.16

Myeloid: %62.43
Lenfosit: %5.27
Monosit: 16.17

CD45-SS grafiginde LENFOSIT %5.27 oraninda yer
almaktadir.



HEMOGRAM:

WBC: 7111
NEU: 5325
LYM: 442
MONO: 1184
EOS: 117
BASO: 43
Hg: 11.06
MCV: 69.59
PLT: 429500



Bir y1l icerisinde sekiz tist solunum yolu enfeksiyonu
ve/ya da iki sinuzit, pndmoni ya da derin doku
enfeksiyonu gibi ciddi enfeksiyon gecirilmesi
durumunda immiun yetmezlik arastirilmalidir.

Yasaminilk 10 yilinda normal immiin sistemi olan bir
cocukta yilda 6-8 uist solunum yolu enfeksiyonu
beklenir.



2-3 yasa kadar, yilda alt1 otitis media ve iki
gastroenterit atagi beklenebilir.

Ancak yasam boyunca iki menenjit, seltilit ya da
sepsis gibi ciddi bakteriyel enfeksiyon gelismesi de
immiuin yetmezlik dustundurur



immiin Yetmezlik Diisiindiiren 10 Klinik Bulgu

0y ‘

Yilda ikiden fazla sintzit i aydan uzun sdreli
antibiyotik kullanim




Tablo 3. Primer immin yetmezlik disindiren distinddren ek Klinik 6zellikler

Erken yaslarda agilanamayan enfeksiyonla kaybediimis kardes hikayesi

Gobek kordonunun diismesinin gecikmesi (>3 hafta) - Lokosit Adezyon Defekti (LAD)

Lenfoid dokunun yoklugu: (Lenf bezi ve tonsillerin bulunmayisi veya timus yoklugu) - B hiicre yoklugu ile birlikte olan B hiicre yetmeziikler,
kombine imm{n yetmezikler

Kilo alamama, bilylime gerilii — Ozelide T hilcre yetmezikleri

Hipokalsemik ndbetler—Di-George sendromu (anomalisi)

Egzema - Wiskott-Aldrich Sendromu (WAS)

Trombositopeni, kiigik trombosit-+WAS

Neonatal eritrodermi — Omenn sendromu, Graft versus host hastaly (GVHD) (agir kombine [Y's hastada matemal “engrafment” veya
kan transfiizyonu sonucu)

Parsiyel albinizm — Chediak Higashi Sendromu (CHS), Griscelli Sendromu (glimiis rengi sag)

Fagosttierde dev graniiller—~CHS

llerleyici serebellar ataksi — Ataksi-Telanjiektazi

Otoimmdin hastalklar — Otoimmiin lenfoproliferatif sendrom (ALPS), kompleman komponent eksiklikleri, bazi T ve B hiicre yetmezlikler
Lenfadenopati, hepatosplenomegali — Otoimmiin lenfoproliferatif sendrom (ALPS), yaygin deisken immdin yetmezlik (CVID), kronik
granllomatoz hastalik

Kaba y{iz gorlinim( — Otozomal dominant veya sporadik hiper IgE sendromu

Konk meningoenseat X e behagamegbuinei (LAY

Dermatomyozite benzer kiinik tablo — XLA

Kisa exstremitel ek ~Kombine mmin yetmezlk | STATSB defektinde biiyiime
Yara iyilegmesinin iyi oimayssi ~ LAD hormonuna cevapsiz clicelik goriilebilir.




AGIR KOMBINE iMMUN YETMEZLIK

Agir kombine immin yetmezlik, farkli genetik
nedenlere bagh ortaya cikabilen, T ve B
lenfosit fonksiyonlarinda bozuklukla
karakterize bir primer immiin yetmezlik
hastaligidir. X'e bagli ya da otozomal resesif
gecis gosterebilir Gorulme sikhigr 1/50.000-
1/100.000 canhh dogumdur.




Agir kombine immun yetmezlikte yasamin ilk
aylarindan itibaren gortilen ciddi enfeksiyonlar temel
bulgudur. Viral, bakteriyel, fungal ve protozoal olmak
uzere her turli mikroorganizmaenfeksiyon
olusturabilir. Firsat¢ci mikroorganizmalarlayasami
tehdit eden enfeksiyonlar gelisebilir.

Bunlardan candida albicans, pneumocystis carinii,
aspergillus turleri, varicella zoster, parainfluenza tip3,
respiratuvar sinsityal virus, adenovirus,
sitomegalovirus enfeksiyonlari 6liime neden olabilir



LABORATUVAR DEGERLENDIRMEDE
1. BASAMAK TESTLER

Tam kan sayimi ve periferik yayma:

Lenfopeni
Mutlak lenfosit sayisi1 <1 yas <3000/mm3
>1 yas <1500/mm3

Kantitatif 1g seviyeleri: Ig A,M,G,E
Izohemaglutininler

Gecikmis tipte hipersensitivite testleri

CHs50

NBT (Nitroblue tetrazolium)

Akciger grafisi: Timusun goruntilenmesi icin



Kombine Immiin Yetmezligi olan

A . Normal Timus Goruntiisu
Timik Hipoplazi

18.02.2010, 14:47:32 A118.03.2010,17:14:36

—_t



KOMBIN IMMUN YETMEZLIK VE
FIZIK MUAYENE

Mikrosefali
Fasiyal dismorfizm
Oral ve genital kandidiazis

Akciger dinleme bulgular1 (wheezing,
krepitan raller)

Sac ve cilt bulgular (eritrodermi,
egzema, alopesi, sigiller, molluscum)



Agir buyume geriligi

Tonsillerin yoklugu, lenf bezi yoklugu,
Lenfadenopati, hepatosplenomegali
Norolojik bulgular

Sensorinoral sagirhik

[skelet anomalileri



KOMBINE IMMUN YETMEZLIK TEDAVI

DESTEKLEYICI TEDAVI:
-Enfeksiyonlarin agresif tedavisi
-IVIG replasmani
-Antimikrobiyal profilaksi
-Canl1 as1 yapilmayacak
-Kan ve kan tirtinlerine dikkat edilecek
-Enzim replasmani (ADA enzimi)
KESIN TEDAVI:
-Hematopoietik kok hucre nakli
-Gen tedavisi



HASTAMIZIN TEDAVISINDE:

Hastaya Sefepim 3 X 50 mg/ kg baslandi.
Bactrim tedavi dozuna gecildi. (4 X 26 mg iv)
Antibiyoterapisini 10 giin ald1. Takibinde atesi olmad



26.03.2021de ates (+) TIT: l6kosit Idrar kx:
Enterococcus Faecium, Klebsiella Pneumonia tiremesi
oldu. Takibinde ates+ hipotansiyon+ KD >2sn olan
hastada ampisilin kesilip vankomisin ve meropenem

tedavisine eklendi.
Gentamisin (3*15 mg) 11 giin aldi
Vankomisin (4*80 mg) 10 gun ald.
Meropenem (3*200 mg) 10 giin ald..



26.03.2021de Hb: 7gr/ dl gelen hasta hematolojiye
danisildi, cross istemi yapildiginda direkt coombs (+)
oldugu gortuldu. Isinlanmius, filtrelenmis 1 G ES
transflizyonu yapildi, kontrol Hb: 11 geldi.

29.03.2021de yapilan gayta kiltlirinde Adeno (-)
Rota (-) Clostridium toxini (-) geldi.



Y \ g
o Takibinde pisik gelisen hasta, dermatolojiye konsulte
edildi dermo-trosy ve hamazinc krem onerildji,
takibinde dokiintileri geriledi. .



DUZENLI KULLANDIGI ILACLAR:

-Asiklovir: 2 X 80 mg
-Bactrim: 3/ hf 1X16 mg
-INH: 1 X 60 mg

-RIF: 1X 40 mg
-Flukanazol: 1 X 35 mg
-Apicobal: 1 X 1tb

-Dvit: 1 X4 damla



SONUC

Ulkemizde bu hastalik grubunun insidans
bilinmemekle birlikte akraba evliligi oraninin
ylksek olmasi bu hastaliklar yoniinden onemli
olciilerde risk olusturur.

Ciddi enfeksiyonlar nedeniyle erken klinik siiphe
AKIY tanisi icin ilk basamaktir.

Hastalarin gogunda lenfopeni vardir.



Firsat¢i enfeksiyonlar baglamadan once
AKLY(Agiz Kombine Immiin Yetmezlik) tanisi
alan hastalarda kemik iligi transplantasyonu
hayat kurtarici oldugundan AKIY bir pediatrik

acildir.
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