
“11. Ulusal Çocuk Solunum Yolu Hastalıkları ve Kistik Fibrozis Kongresi” 

1 
 

 

  



“11. Ulusal Çocuk Solunum Yolu Hastalıkları ve Kistik Fibrozis Kongresi” 

40 
 

S-11 Çocukluk Çağında İnterstisyel Akciğer Hastalığına Neden Olan Nadir Genetik 

Hastalıklar: Türkiye Çocukluk Çağı İnterstisyel Akciğer Hastalıkları Kayıt Sistemi 
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GİRİŞ VE AMAÇ: Çocukluk çağı interstisyel akciğer hastalıkları (chILD) genetik ve edinsel 

nedenlere bağlı görülebilen, yüksek mortalite ve morbiditeye neden olan kronik akciğer 

hastalıklarıdır. Genetik tanı yöntemlerinin yaygınlaşması, chILD fenotipi hastaların daha iyi 

tanınması nedeniyle nadir görülen bazı hastaların da tanı alma sıklığı artmıştır. Surfaktan 

metabolizma bozuklukları ve infant döneminin nöroendokrin hiperplazisi (NEHI) haricinde 

50’den fazla hastalığın chILD ile ilişkili olabileceği saptanmıştır. Genetik incelemelerin 

yaygınlaşmasıyla MARS, aminoaçil-tRNA sentetaz (ARS), OAS1 mutasyonu-pulmoner 

alveolar proteinozis, otoinflamatuar hastalıklarla ilişkili COPA, STING1 ve daha da nadir 

görülen FLNA, TBX4, NHLRC2 ve ZNFX1 mutasyonu gibi hastalıkların saptanma sıklığı 

artmıştır. Çalışmamızda Türkiye Çocukluk Çağı İnterstisyel Akciğer Hastalıkları Kayıt 

Sistemi’ne göre, nadir görülen genetik hastalıkların neden olduğu chILD tanısı olan hastaların 

özelliklerinin incelenmesi amaçlanmıştır. YÖNTEM: Çalışmamızda 2022-2023 yılı Türkiye 

Çocukluk Çağı İnterstisyel Akciğer Hastalıkları Kayıt Sistemi’ne kayıtlı 667 hastadan, genetik 
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inceleme yapılan 178 hastanın genetik incelemeleri analiz edildi. Klinik ve radyolojik olarak 

chILD ile uyumlu, nadir görülen genetik hastalığa sahip 59 hastanın verileri retrospektif olarak 

incelendi. Tanı yaşları, term doğum ve yenidoğan yoğun bakım (YDYBÜ) özgeçmişleri, 

mekanik ventilatör desteği özellikleri, bronkoskopi, akciğer biyopsisi, tedavi özellikleri ve 

sahip oldukları mutasyonların ilişkili olduğu sistemik hastalıklar analiz edildi. SONUÇLAR: 

Kayıt sistemindeki 667 hastada yapılan 178 genetik incelemenin 49’unun normal, 27’sinin 

henüz sonuçlanmamış, 27’sinin chILD ilişkili olmayan değişiklikler, 16’sının sık görülen 

surfaktan metabolizma bozuklukları ile ilişkili değişiklikler olduğu saptandı. Nadir görülen 

genetik değişikliğe sahip 59 hastanın 27 (%45.7)’si erkek, ortalama tanı yaşı 74.22 (2-210) ay 

idi. Olguların 22 (%37.2)’sinin immün yetmezlik, 12 (%20.3)’sinin metabolik hastalık ilişkili 

akciğer hastalığı, 25’inin chILD’a neden olan farklı diğer nadir hastalıklar olduğu saptandı 

(Tablo 1). Hastaların 49 (%83.0)’unun term, 14(%23.7)’ünün YDYBÜ özgeçmişi, 

3(%5.0)’ünün mekanik ventilatör desteği olduğu; 29 (%49.1)’una brokoskopi, 10(%20.4)’una 

akciğer biyopsisi yapıldığı saptandı. Hastaların 18 (%30.5)’inin tedavi almadığı, 

16(%27.1)’sının oral steroid, 16(%27.1)’sının inhale kortikosteroid, 10(%16.9)’unun pulse 

steroid, 8(%13.5)’inin intravenöz immünglobulin, 4(%6.7)’ünün Hidroksiklorokin, 

4(%6.7)’ünün Mikofenolat mofetil, 4(%6.7)’ünün Azitromisin, 2(%3.3)’sinin Azatioprin, 

2(%3.3)’sinin Montelukast tedavisi aldığı tespit edildi. TARTIŞMA: Nadir görülen chILD 

hastalarının genetik değişikliklerin saptanması, neden oldukları akciğer hastalığı ilişkisinin 

tespit edilmesi, çocukluk çağında oldukça az sayıda verinin bulunduğu bu hastalık grubuna olan 

farkındalığı arttırarak hastaların daha erken tanı alması ve etkin tedavisine neden olabileceği 

düşünülmektedir. 

Anahtar Kelimeler: interstisyel akciğer hastalığı, chILD,nadir genetik hastalıklar 
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Tablo 1. Hastaların genetik tanılarının ve ilişkili olduğu sistemik hastalıklarının dağılımı 

İMMÜN 

YETMEZLİK/DİSREGÜLASYON 

NEDENİ OLAN HASTALIKLAR (N:22, 

%37.2) 

METABOLİK HASTALIKLAR  

(N:12, %20.3) 

Genetik Değişiklik N (%) Hastalık Adı N (%) 

STAT-3 Varyasyonu 3(5.0) SMPD1 (Niemann Pick) 

Varyasyonu 

8(13.5) 

LRBA Defekti 3(5.0) Gaucher Hastalığı 2(3.3) 

TERT Varyasyonu 3(5.0) Pirolidaz Eksikliği 1(1.6) 

DOCK-8 Eksikliği 2(3.3) Lizinürik Protein İntoleransı 1(1.6) 

ATM Varyasyonu 1(1.6) DİĞER NADİR GENETİK DEĞİŞİKLİKLER 

(N:25) 

COPA Varyasyonu 1(1.6) Genetik Değişiklik N (%) 

GATA Varyasyonu 1(1.6) NKX2/1 Varyasyonu 3(5.0) 

PLCG2 Varyasyonu 1(1.6) SLC34A2 Varyasyonu 3(5.0) 

PIK3CD Varyasyonu 1(1.6) CREBBP (Rubinstein Taybi 

Sendromu) Varyasyonu 

3(5.0) 

ZNFX1 Varyasyonu 1(1.6) MUC5B Varyasyonu 3(5.0) 

RNF168 Varyasyonu 1(1.6) MARS Varyasyonu 2(3.3) 

CASP10 Varyasyonu 1(1.6) FARSB Varyasyonu 1(1.6) 

RTEL1 Varyasyonu 1(1.6) CSF2RB Varyasyonu 1(1.6) 

ADA Eksikliği 1(1.6) THEM1 (SAVI) Varyasyonu 1(1.6) 

FAS Varyasyonu 1(1.6) FGFR3 (Akondroplazi) 

Varyasyonu 

1(1.6) 

  BRAF Varyasyonu 

(Langerhans Hücreli 

Histiositoz) 

1(1.6) 

  DNAJB4 Varyasyonu 1(1.6) 

  JEUNE Sendromu 1(1.6) 

  NOD2 Varyasyonu 1(1.6) 

  HLAB27 (Behçet Hastalığı) 1(1.6) 

  PLG Dizi Analizi 

Varyasyonu (Doku 

Plazminojen Eksikliği) 

1(1.6) 

  A2M geninde varyasyon 1(1.6) 

 

 

 

 

 

 

 

 


