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08.20-09.55 2. Sizli Sunumiar
Oturum Bagkanlan: Kenan Bek, Onder ¥avagcan
08.30-08.35 55-11 Oksalat Nefropati Olugturuimug Hayvan Modefinde Elamipretidin {S5-31) inflamazom Diluzumu (lzerine Etkisi
izmail DURSLN
03.35-08.40 55-12 Steroid Direncli Mefrotik Sendromiu Gocuklarda Babrek Fonkivonlanmni Etkileyen Genetik Dzelliklerin Degerlendirlmesi
Elif Comak
03.40-08.45 55-13 Klasik ve Antenal Bartter Sendromiu Gocuklarda Fenotipik ve Genatipik (zeflikier
Sarpin Given
03.50-09.00 SontCevap/ Tarisma

09.00-09.05 55-14 Owzomal Dominant Polikistik Babrek Hastalij (lan Gocuk Hastalanmizin Dededendirilm esi
Bahiye Atmig

09.05-09.10  55-15 Safhikh Yagam Aligkanhiklanmn izeme Bozukluklan (zerine Etkisi
Ayge Pmar Goksu Fetinkaya

09100915 55-16 Amenatal Hidronefraz Nedeni ile Takip Edilen Hastalann Klinik Seyiren
Ezra Nagehan Akyol Onder

09150926 SonrCevap/ Tarmsma

09.25-09.30  S5-17 Ategli idrar Yolu Enfeksiyonu Gegiren Goculdarda Renal Skann Degerlendirilmesi
Arife Usiy Gokceodi

09.30-09.35 S5-18 Diyare /STEC iligkili Hemolitik Oremik Sendrom Tanih Hastalanmezin Klinik Sonuglan ve Prognaza Etkili Risk Faktirierinin
Defderlendirilmesi — Tek Merkez Deneyimi
Hiflya Naaciodly

09.35-09.40 55-19Tip 1 Diyabetes Mellitus Tanisyla Takip Edilen Cocuklarda Diyabetik Nefropatinin Erken Belirteci Olarak Plazma ve idrarda
Betatrofin, Asprosin, Preptin Dizeylerinin Belirenmesi
Azihan Kara

09.40-09.45 55-20 Henoch-Schinlein Purpura Tamsi ile izlenen Hastalarda Plazma Presepsin ve C Reaktif Protein Dilzeylerinin
Degerlendirilmesi
Ali Caner Soplar

09.45-09.55 Sonr-Cevap/ Tarigma
09.55-10.00 Ara

10.00-10.20 6. Panel: Diyalizde Akilci llag Kullanim
(turenm Bagkam: Ash Calehi Tayfur
Komugmact: ¥agar Kandir

10.20-10.30 Ara

10.20-11.50 7. Panel Lale Sever Oturumu: ldrar Yolu Enfeksiyonu {[YE) ve Bibrek ve ldrar Yollannin Dogumsal Anomalileri (CAKUT)
(turim Bagkanlan: Hulus Kogak, La'e Sever

10.30-10.50 CAKLT ve Genetik, Uygulamada Yeri Nedir? Hangi Hastada Ne Bakilmal?
Konugmac: Famg kaipnkaya

10.50-11.10  IYE'de Girintilleme ve Profilakside Ne Degigti?
Konugmace: Murcan Cengiz

11.10-11.30  Hidronefrazda Me Zaman Girigim?
Konugmac: Abdumatman Jnen

1130114  SonrCevap/ Tarisma
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§5-012 STERDID I]IHEHt;I_I NEFROTIK SENDROMLU COCUKLARDA BOBREK FOMKIYONLARINI ETKILEYEN
GEMETIK OZELLIKLERIN DEGERLENDIRILMESI

Elif Comak’, Ash Toylu2, Ugur Bilge?, Gilsah Kaya Aksoy?, Mustafa Koyun?, Sema Akmian?

1 Akdeniz Universitesi Tip Fakiiftesi, ok Nefrodoii Bilim Dali, Anfalya

2 Akdeniz Oniversitesi Tip Fakilfesi, Tibbi Genetik Bilim Dal, Antalya

*Akdeniz Universitesi Tip Fakilftesi, Biyoistatistik ve Tip Bifigimi Anabiiim Dah, Anialya

Girig-Amag: Baglangi; steroid tedavising yanit vermeyen ve steroid direngli kabul edilen nefrotik sendromiu gocuklann (SONS) babrek saf
kalmimn kit oldugu ve vaklasik %40'mda 10 yillk bir sirede son donem bobrek yetersidigi (SDEY) gelistidi bilinmektedir. Bu olgulann
tgte bir kadannda podosit skeletinde yer alan proteinleri kodlayan genlerdeki mutasyonlann etyolojiden sorumlu olabilecedi gosterilmistir.
Ancak bu hastalarda tam sonrasi hastalik seyrini dngordirecek bireysel genetik ozellikler halen tam olarak aydinlabimamgtr. Bu araghrma-
da SDNS tamb gocuklarda klinik bulgular ve bobrek fonksiyonlan ile iligkili olabilecek genetik ozelliklenin degerendirilmesi hedeflenmistir.

Yiintem: SONS tanih gocuklarda “yeni nesil dizileme yantemi® ile ABCE1, ABCC2, APOL1, COMT, CTLA4, CYPZCB, CYP2CS, CYP2C1S,
CYP2DB, CYP3A4, CYP3AS, CXCL12, FOGR3A, FKBPS, FOXP3, GSTPI, IL6, IL10, IL18, IMPDH1, IMPDHZ, NOD2, NDS3, NR3C1, POR,
SLCO1B1, SLCO1B3, TLR4, TNF, TPMT, UGT1A2, UGT2B7, UMOD genlerinde yer alan 205 tek gen degisikligi degerlendirilmistir.

Builgilar Arastrmaya dahil edilen 25 gocugun 16's1 erkek (%64), fam yasi 7.5 yil {2-15), son kontrol yas: 17.5 yil {13-18), izlem sdresi
9 58=4 54 wil idi. Tom hastalann bibrek biopsisinde FSGS bulundu. On g hastada bobrek fonksiyonlan nomalken, 12 hastada 4.5 wl (2-
11 wily izdem sonrasinda, orfalama 13.5 yasnda (6-17) SOBY gelismigh. Araghrma grubumnda yer alan tiim hastalar steroid ve siklosporin
tedavisi almish. Ek olarak 10 hasta mycophenolate mofetil, 10 hasta tacrolimus, 1 hasta siklofostamid, 4 hasta rituximab tedavisi almegh.
Incelenen hedef genlerde ok saywda varyantin, SDBY geligen olgular ile normal renal fonksiyonu koruyan olgular arasinda dagilim farkhihg
gisterdidi saptandi. Ozellikle ilag metabolizmas iliskili genlerde (CYP3AS, CYP2C19, GETP1, IMPDH2, SLCO1E1), immiin yanit dizenlen-
mesinde rol alan genlerde (FCGR3A, FKBPS, CXCL12), glukokorlikoid resepidr geni (NR2C1) ve uromodulin (UMOD) geninde saptanan
varyantlann, tedavi direnci ve bobrek fonksiyon kayin ile iliskili oldukian belidendi. UMOD-PDILT geni rs11864909 varyant alel frekans
SDBY gelisen olgularda anlamh olarak yiksekti [p=0,016, OR=F,2 (1,3-37,9)]. Glukokortikoid reseptir geni, NR3C1 varyantlanmn alel
dadjilimi tim hastalar steroid direncli olmasina karsin kendi iginde bile farkhlk gostermekteydi. immin yant dizenlenmesinde rol alan
genlerden FKBPS geni rs47 13916 varyant, FCGR3A geni rs396991 varyanh ve CXCL12 geni rs1801157 varyanh SDBY gelisen olgularda
antamh olarak yiksekfi [sirasi ile p=0,0019, OR=9,6 (2,4-38,7); p=0,03, OR=4,6 (1,28-16,5); p=0,08, OR=6,2 (0,72-53,9)]. ilag metaboliz-
masi iligkili genlerden CYP2C19-*2 vangant ve SLCOMET geni rs4149056 varyant SDEY gelisen olgularda anlamb olarak yiksekii [siasi
ile p=0,02, OR=7 2 (1,2-43); p=0,007, OR =102 {1,7-58,6)].

Tartigma: Aragtirma sonuclan SONS tamh cocuklarda birden fazla yolad etkileyen heterojen genetik dedisikliklerin kimilatit ve aditif etii
ile bobrek tonksivonlanmin bozulmas: ile iliskili olabilecedini digindirmektedir.

Sonlig: Sonug olarak SDNS tamh gocuklarda heterojen klinik Gzeliikler attta yatan molekiler gesitiilikden kaynaklanabilir.
Anahtar Kelimeler - Bobrek Fonkiyonlan, Gocuk, Genetik, Steroid Direncli Nefrotik Sendrom



