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GIRIS VE AMAC: Cocukluk ¢ag1 interstisyel akciger hastaliklar1 (chILD) genetik ve edinsel
nedenlere baglh goriilebilen, yiiksek mortalite ve morbiditeye neden olan kronik akciger
hastaliklaridir. Genetik tan1 yontemlerinin yaygimlasmasi, chILD fenotipi hastalarin daha iyi
taninmas1 nedeniyle nadir goriilen bazi hastalarin da tan1 alma siklig1 artmistir. Surfaktan
metabolizma bozukluklar1 ve infant doneminin néroendokrin hiperplazisi (NEHI) haricinde
50°den fazla hastaligin chILD ile iliskili olabilecegi saptanmistir. Genetik incelemelerin
yayginlasmasiyla MARS, aminoagcil-tRNA sentetaz (ARS), OAS1 mutasyonu-pulmoner
alveolar proteinozis, otoinflamatuar hastaliklarla iliskili COPA, STING1 ve daha da nadir
gorillen FLNA, TBX4, NHLRC2 ve ZNFX1 mutasyonu gibi hastaliklarin saptanma siklig1
artmistir. Calismamzda Tiirkiye Cocukluk Cagi Interstisyel Akciger Hastaliklar1 Kayit
Sistemi’ne gore, nadir goriilen genetik hastaliklarin neden oldugu chILD tanisi olan hastalarin
ozelliklerinin incelenmesi amaclanmistir. YONTEM: Calismamizda 2022-2023 yili Tiirkiye
Cocukluk Cag1 interstisyel Akciger Hastaliklar1 Kayit Sistemi’ne kayitli 667 hastadan, genetik
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inceleme yapilan 178 hastanin genetik incelemeleri analiz edildi. Klinik ve radyolojik olarak
chILD ile uyumlu, nadir goriilen genetik hastalia sahip 59 hastanin verileri retrospektif olarak
incelendi. Tani1 yaslari, term dogum ve yenidogan yogun bakim (YDYBU) &ézgecmisleri,
mekanik ventilator destegi Ozellikleri, bronkoskopi, akciger biyopsisi, tedavi 6zellikleri ve
sahip olduklar1 mutasyonlarin iliskili oldugu sistemik hastaliklar analiz edildi. SONUCLAR:
Kayit sistemindeki 667 hastada yapilan 178 genetik incelemenin 49’unun normal, 27’sinin
heniiz sonuglanmamis, 27’sinin chILD iligkili olmayan degisiklikler, 16’simin sik goriilen
surfaktan metabolizma bozukluklar ile iliskili degisiklikler oldugu saptandi. Nadir goriilen
genetik degisiklige sahip 59 hastanin 27 (%45.7)’si erkek, ortalama tani yas1 74.22 (2-210) ay
idi. Olgularin 22 (%37.2)’sinin immiin yetmezlik, 12 (%20.3)’sinin metabolik hastalik iliskili
akciger hastaligi, 25’inin chILD’a neden olan farkli diger nadir hastaliklar oldugu saptandi
(Tablo 1). Hastalarm 49 (%83.0)’unun term, 14(%23.7)iiniin YDYBU 6zge¢misi,
3(%5.0)’linlin mekanik ventilator destegi oldugu; 29 (%49.1)’una brokoskopi, 10(%20.4)’una
akciger biyopsisi yapildigi saptandi. Hastalarin 18 (%30.5)’inin tedavi almadigi,
16(%27.1)’siin oral steroid, 16(%27.1)’smin inhale kortikosteroid, 10(%16.9)’unun pulse
steroid, 8(%13.5)’inin  intravendz imminglobulin, 4(%6.7)’tiniin  Hidroksiklorokin,
4(%6.7)’tnlin Mikofenolat mofetil, 4(%6.7)linlin Azitromisin, 2(%3.3)’sinin Azatioprin,
2(%3.3)’sinin Montelukast tedavisi aldig1 tespit edildi. TARTISMA: Nadir goriilen chILD
hastalarinin genetik degisikliklerin saptanmasi, neden olduklar1 akciger hastaligr iliskisinin
tespit edilmesi, cocukluk ¢caginda oldukga az sayida verinin bulundugu bu hastalik grubuna olan
farkindalig1 arttirarak hastalarin daha erken tani almasi ve etkin tedavisine neden olabilecegi
distiniilmektedir.

Anahtar Kelimeler: interstisyel akciger hastaligi, chILD,nadir genetik hastaliklar
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Tablo 1. Hastalarin genetik tanilarinin ve iliskili oldugu sistemik hastaliklarinin dagilimi

IMMUN

YETMEZLIiK/DISREGULASYON
NEDENi OLAN HASTALIKLAR (N:22,

METABOLIK HASTALIKLAR
(N:12, 9620.3)

%37.2)
Genetik Degisiklik N (%) Hastalhik Ad1 N (%)
STAT-3 Varyasyonu 3(5.0) SMPD1 (Niemann Pick) 8(13.5)
Varyasyonu
LRBA Defekti 3(5.0) Gaucher Hastalig1 2(3.3)
TERT Varyasyonu 3(5.0) Pirolidaz Eksikligi 1(1.6)
DOCK-8 Eksikligi 2(3.3 Liziniirik Protein Intoleransi 1(1.6)
ATM Varyasyonu 1(1.6) DiIGER NADIR GENETIK DEGIiSIKLIKLER
(N:25)
COPA Varyasyonu 1(1.6) Genetik Degisiklik 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 3(5.0)
Sendromu) Varyasyonu
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 Eksikligi 1(1.6) THEML1 (SAVI) Varyasyonu 1(1.6)
FAS Varyasyonu 1(1.6) FGFR3 (Akondroplazi) 1(1.6)
Varyasyonu
BRAF Varyasyonu 1(1.6)
(Langerhans Hiicreli
Histiositoz)
DNAJB4 Varyasyonu 1(1.6)
JEUNE Sendromu 1(1.6)
NOD2 Varyasyonu 1(1.6)
HLAB27 (Behget Hastalig1) 1(1.6)
PLG Dizi Analizi 1(1.6)
Varyasyonu (Doku
Plazminojen Eksikligi)
A2M geninde varyasyon 1(1.6)
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