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Amag: invajinasyon tanisi konulan gocuklarda, invajinasyon ile Ailevi Akdeniz Atesi (AAA) arasindaki
iligkinin arastirilmasi amaglandi.

Metod: Klinigimizde Mart 2016—Mart 2019 yillar arasinda invajinasyon tanisiyla takip edilen 0-13 yas
grubu hastalar prospektif olarak degerlendirildi. Hastalarin sikayetleri, klinik o6zellikleri, cinsiyet, aile
oykisi, tam kan sayimi, biyokimya, ayakta direkt karin grafisi ve ultrasonografi bulgulari degerlendirildi.
Hastalardan alinan kandan AAA icin 6énemli olan MEFV geni ekspresyon analizleri, polimorfizm ve
mutasyon analizleri Western Blot ve ELISA ile bakildi. AAA ve invajinasyon tanisi almamis, tekrarlayan
karin agrisi 6ykiisii olmayan hastalar Grup 1 (kontrol grubu), invajinasyon tanili hastalar Grup 2'yi
olusturdu. Sonuglar istatistiksel olarak degerlendirildi.

Bulgular: Grup 1in (n:100) yas Tablo 1. Grup 1 ve Grup 2 deki MEFV gen mutasyonlarinin sikligi
median degeri 3 yil (min:2, max:14),
Grup 2'nin (n:194) yas median degeri
3 yil (min:3, max:13) idi. Gruplar arasi _ 10 (%10)  35(%18) 1,84 (0,86-3,91) 0,11
cinsiyet dagilimi benzerdi. Grup 1'de S P A -
MEFV geninde tespit edilen mutasyon (Ze3) (5500 | ARREERE &

orani %20, Grup 2 de ise %36 idi. 4(%4)  12(%6,2) = 1,58 (0,49-5,03) 0,59
Grup 2de en sik tespit edilen M694V 1(%1)  6(%3,1) 3,15(0,37-2661) 043
mutasyonlar; E148Q (%47,5), P369S 1(%1) 3(%1,5) 1,55 (0,15-15,14) 1

(%19), V726A (%14,3), Grup 1'de ise

E148Q (%39,2), V726A (%17.9), 1(%1)  1(%05)  051(0,03-8.28) 1
P369S (%14,3) idi (Tablo 1). Grup 20(%20)  70(%36) 2.25(127-3.99) 0004
2'de MEFV geninde mutasyon tespit Tablo 2. Gruplardaki MEFV geninde heterozigot, homozigot
edilen hastalarin %14,8' ikili mutasyon, ikili mutasyon ve mutasyonlu hasta sayilarinin dagilimi
mutasyon iken, Grup T'de ikili - G"“'” m
mutasyon tespit ediimedi. Grup 2,

Grup 1'e gore mutasyon sikiig, 20 (%20) 66 (%34) (1'126’?35‘65) 0,014
mutasyonlu hasta sayisi ve ikili
mutasyon acisindan istatistiksel
olarak anlamliydi (p=0,004, p=0,04, - . ) -
p=0,03) (Tablo 2). Ancak mutasyon i
bolgelerine  gére  bakildiginda 20 (%20) 61 (%314) 11831;‘6’)03 0,04
istatistiksel olarak anlamli degildi.

Mutasyonlar

Homozigot
mutasyon

0 2(%1) - 054

Tablo 3. Calismamizda invajinasyon tanimlanan hastalarda
. en sik goriilen mutasyonlar ve literatiirden farki

Tarigma: Tirk AAA hastalarinda MEFV » "

geninde en sik gérillen mutasyonlar; M694V _
(%51,55), M680I (%9,22), E148Q (%3,55),

V726A  (%2,88), M694l (%0,44) olarak (FiEkRl () SRRl (biEED)
belirlenmistir. Tirk popllasyonunda tasiyicilik

%20 olarak raporlanmistir. Calismamizda en

sik goriilen mutasyonlar literatirden farkl P369S (%17)
olarak; E148Q (%50), V726A (%18,6), P369S Mutasyonlar N N
(%17), MB94V (%8,6), MBI4I (%4,3) ve M6BOI L () L (k)

GIC (%1,4) idi (Tablo 3). Kontrol grubunda
tasiyicilik literatirle  uyumlu  olarak %20
bulundu. Literatiirde invajinasyon hastalarinda M680I G/C (%1,4) M680I (%9,22)
AAA sikhgiyla ilgili bilgiye ulasilamamistir.

M6941 (%4,3) M6941 (%0,44)

Sonug: invajinasyon tanimlanan hastalarda AAA'nIn eslik edebilecegi akilda tutulmalidir. Ancak bununla
ilgili daha genis ¢apli calismalara ihtiyag vardir.

of Familial Medi Fever with Invagination: A Molecular Genetic Study

Objective: We aimed to ig between i ion and Familial Fever (FMF) in children
diagnosed with intussusception. Me(hod Patients aged 0-13 years who were followed up with a diagnosis of intussusception between
March 2016 and March 2019 in our clinic were evaluated prospectively. Complaints, clinical features, gender, family history, complete
blood count,  abdominal and findings
were evaluated. MEFV gene expression analyses, polymorphism and mutation
analyses, which are important for AAA, were performed by Western blot and ELISA.
Patients who were not diagnosed with AAA and intussusception and who had no
history of recurrent abdominal pain constituted Group 1 (control group), and
patients with intussusception constituted Group 2. The results were evaluated
statistically. Results: The median age of Group 1 (n:100) and Group 2 (n:194), and
genders of the Groups were similar. Gene mutation frequencies between the
groups are given in Table 1. Group 2 was statistically significant compared to
Group 1 in terms of mutation frequency, number of patients and double mutations
(p=0,004, p=0,04, p=0,03) (Tablo 2). Discussion: In the Turkish population, the
carrier rate was found to be 20%, consistent with the literature. The most common
mutations in patients with intussusception in our study and their differences from
the literature are given in Table 3. No information was found in the literature
regarding the frequency of AAA in patients with intussusception. Conclusion: It
should be kept in mind that AAA may be associated in patients with Bu galisma 4. DOPEK kongresinde s62z1( bildiri
intussusception. However, further studies performed on a large-scale are needed. olarak sunulmus ve Odiile deger bulunmustur.




