Orijinal Soru: Temel Bilimler 90

90. Otoimmun poliendokrinopati, kandidiazis ve ektodermal distrofilerin goruldigu hastalik hangi gen mutasyonu sonucu
olusur?

A) Pax-PPAR
B) RET-PTC
C) AIRE

D) NOD2

E) CTLA4

Dogru Cevap:C

DERS NOTLARIMIZDAN REFERANSLAR

(Bu referanslar; soru kitabi Tiim Tus Sorulari, Kamp notlarimiz ya da non spesifik slaytlardan DEGIL, ILGILI NOTLAR
sadece gunncel ders notlarimizdan verilmistir. Bu notlari subelerimizde kolayca edinip, referanslari
kontrol edebilirsiniz.)

Bu sorunun gelecegini

TUS HAZIRLIK MERKEZLER] || vusoata) biliyorduk, Ozellikle dikkat
— gekmek igin BOLD

e MEN-IV: MEN-I klinigi ve germline CDKN1B mutasyonu izlenir. Bunun sonuncunda
ise hiicre siklusunda gorevli p27 seviyeleri azalir.

e MEN I'de en sik paratiroid adenomu var. Pankreastan en sik PP salinir ama
semtopmatik olanlarda gastrinoma-insiilinoma sik. Pituiterde prolaktinoma sik.

¢ MEN-I'de ek olarak karsinoid tiimérler, tiroid ve adrenokortikal adenomlar ve
lipomlar genel popilasyona gére daha siktir.

« MEN I'de gastrinoma en sik duodenumda ortaya cikar. Sporadik gastrinomalar da en sik
duodenumdan ortaya gikar.

* MEN I'de pankreasta karsinom gorilme sikhidi daha yuksektir,

e MEN-I'de 6limin en onemli nedeni pankreasin endokrin timérleridic Bu timorler
siklikla agresif ve metastatik bulgularla birliktedir,

e MEN IIa’ da en sik tiroid mediiller kanser var.

e MEN IIB'de feokromositoma goriilme olasilidi MEN IIA'dakinden daha yiiksektir.

e MEN IIB'de gériilen tiroid medller kanseri MEN IIA'dakine gére daha kéti prognoziu
ve multifokaldir.

e« MEN IIB'de hiperparatiroidi olmadifina dikkat edin.

¢ Ailevi mediiller tiroid kanser: Germline RET mutasyon olup MEN II b ozellikleri
tagimayan tiroid kanseridir. Artik MEB IIb altinda incelenmektedir.

yazdik.
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OTOIMMUN POLIENDOKRIN SENDROMLARI

Tip I: AIRE gen defekti vardir.

Otoimmdin adrenalit

Otoimmdn hipoparatiroidizm

Kandidiyazis

Ektodermal distrofi (kronik mukokutanéz kandidiyazis deri, dis, tirnak anomalileri)
Idiopatik hipogonadizm

e Tip II: Erken gocuklukta baslar.
- Otoimmiin adrenalit
- Otoimmiin tiroid
- Tip 1 DM

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi géormek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.
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2. APECED (Otoimmiin poliendokrinopati-kandidiazis-ektodermal displazi) sendromu: otoimmiun regtlator
protein (AIRE) gen defekti var. Bu protein self antijenlerin timusta ektopik ekspresyonunu sadlayan bir transkripsiyon
faktérudiir. Bu mutasyon sonucunda pek ok antijene télerans bozulur ve otoimmiin hastaliklar meydana gelir.

Klasik bulgular;

Kronik mukokutanoz kandidiazis
Adrenal yetmezlik
Hipoparatroidi

Otoimmiin hastaliklar: IDDM, tiroidit, over yetmezligi, hepatit, hipergonodotropik hipogonadizm

HIZLI TEKRAR

Hiicresel immiin yetmezliklerde enfeksiyonlar ne
zaman baglar... Yenidogan déneminde

Hiicresel immiin yetmezliklerde hangi enfeksiyon
ajanlar en sk etken... Mantar, viriis, mikobakteri,
protozoa

Hiicresel immin yetmezlik tarama testi...
Lenfopeni

Hiicresel immiin yetmezlikte diger tam testleri...
PPD testi, Akciger grafisi, Akim sitometri (CD3, 4,

8), Rozet formasyonu
Hiicresel immiin yetmezliklerde tedavi.. KIT

Hicresel immiin yetmezliklerde tedavi istisnalar...
ADA eksikliginde KIT diginda enzim (PEG-ADA) de
verilir.

Hiicresel immiin yetmezlikte enfeksiyondan bagka
artan 2 risk... Otoimmiin hastalik, Malignite

Hiicresel immiin yetmezliklerde agilama.. Canli
agilarin tamami kontrendike, canli olmayanlar
yapilabilir

Hicresel immin yetmezliklerde kan iiriind
verilecekse.. iginlanmalidir, aksi takdirde GVHD
geligir

Kombine immiin yetmezliklere &rnekler.. Ataksi
telenjektazi, Wiscott-Aldrich, PNP eksikligi, MHC
I-1IT eksikligi

Agir kombine immin yetmezliklerin (SCID)
gruplar... T-B+, T-B-, T+B-

Lenfopeninin gorilmedigi hatta lenfositozun
goriilebildigi (T+B-) tek SCID.. Omenn sendromu
Hem T hem de B lenfosit sayilarinda yetersizligin

oldugu grup.. RADAR= Retikiiler disgenezi, ADA
eksikligi, Artemis defekti, RAG 1-2 eksikligi

En agir lenfopeninin oldugu SCID... ADA eksikligi

Notropeni gorilen SCID.. Retikiiler disgenezi
(Etkilenen bireylerde sagirlik da goriiliir)

En sik gérilen SCID... Gamma C defekti (X'e bagli
kalrtilir)

ikinci en sik gériilen, OR kalitilanlar arasinda en
sik goriilen SCID.. ADA eksikligi

SCID'da organomegalinin ve lenfositozun
goriilebildigi 2 durum... GVHD geligmig olmasi, Omenn
sendromu

Kombine immiin yetmezlikler

Agir Kombine immiin Yetmezlik (SCID)

T-B+ SCID
a. yc (IL2ZRy) defekti (X'e bagl, en sik) XL
b. jak3 eksikligi (OR) OR
¢. IL7Ra eksikligi OR
d. CD3 eksikligi OR
e. CD8 eksikligi (ZAP 70 yoklugu) OR
f. CD45 (IL2Ra) eksikligi OR
T-B- SCID
a. RAG 1-2 eksikligi OR
b. Artemis defekti OR
. ADA eksikligi OR
d. Retikiiler disgenezi OR
T+B- SCID
a. Omenn sendromu (RAG 1-2/Jak3/IL7Ra eksikligi) OR
Kombine immiin Yetmezlikler
Purin nukleozid fosforilaz eksikligi OR
MHC class | eksikligi (TAP-2 defekti) OR
MHC class Il eksikligi

Diger Hiicresel immiin Yetmezlikler

Wiskott-Aldrich sendromu

Ataksi-telanjektazi

DiGeorge anomalisi
|
*  Nérolojik bulgular ve hipoiirisemi varliginda
diigiinilecek kombine immin yetmezlik.. PNP

eksikligi

iginde kemik gdrinimi olan SCID... ADA eksikligi

*  Dogumda eritrodermi, dermatit, deskuamasyon,
diyare, lenfadenopati, hepatosplenomegali, IgE
yiksek, diger Ig'ler diigik, eozinofili.. Omenn
sendromu

Hastaligl net olarak tarif
etmisiz. Ustiine Ustliik
genini de vermisiz.

Cok net yakalamisiz.

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gormek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.
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Multiple Endokrin Neoplaziler

Tip (kromozomal

Timéorler Gen
lokasyon)

« Paratiroid adenomu (%920)
+ Enteropankreatik tiimgrler (%30-70)
v Gastrinoma (>%50)
v Insiilinoma (%10-30)
v" Nonfonksiyonel ve PPoma (%20-55)
v Glukagonoma (<%3)
v VIPoma (<%1)
+ Hipofiz adenomlan (%15-50)
v" Prolaktinoma (%60)
v" Somatotropioma (%25
MEN 1 (11q13) v Hnrtikatroginuma {-:%%}
v Nonfonksiyonel (<%5)
(Wermer Sendromu) . iliskili tumbrler
Adrenal kortikal timar (%20-70)
Feokromasitoma (<%1)
Bronkopulmoner NET (%2)
Timik NET (%2)
Gastrik NET (%10)
Lipom (>%33)
Anjiofibrom (%85)
Kollajenom (%70)
Menenjiom (%8)

MEN1 {menin)

LR E L RE

« Mediiller tiroid karsinomu (%90)
MEN 2A (10911.2) « Feokromasitoma (>%50) RET
« Paratiroid adenomu (%10-25)

« Mediller tiroid karsinomu (>%90)
« Feokromasitoma (>%50)
MEN 2B (10q11.2) « liskili anormallikler (%40-50)

(Sipple Sendromu)

(MEN 3) v Mukozal nGrinomlar RET
v" Marfanoid gorinim
v Megakolon
« Paratiroid adenomu
« Hipofiz adenomu
eri (testis kanseri, CDKN1B
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POLIGLANDULER OTOIMMUN SENDROMLAR

Poliglandiiler otoimmiin ser dromlarin (PGO) ozellikleri

PGO 2

PGO 1 (APECED* Sendromu)

Epidemiyoloji
«OR « Poligenik kalitim
= AIRE gen mutasyonu » HLA DR3 ve DR4
« Cocuk « Yetiskin

» Kadin=Erkek
« Asplenizm goriilebilir

= Kadinlarda daha sik
« iImmiin yetmezlik beklenmez

Klinik
« Mukokutantz kandidiyazis « Addison hastalig
« Hipoparatiroidizm « Graves hastalii/otoimmiin tiroidit
« Addison hastalig « Tip 1 Diabetes Mellitus
« Hipogonadizm « Hipogonadizm
« Graves hastaligi/otoimmiin tiroidit « Colyak hastalid
«Tip 1 Diabetes Mellitus « Myastenia gravis
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‘ *APECED: Autoimmune Polyendocrinopathy - Candidiasis - Ectodermal Dystrophy \

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gormek icin www.tusdata.com’u ziyaret ediniz.



