Cocuklarda Primer immiin Yetmezlik
Suphesinde Tanisal Yaklagsim

(Klinisyenler igin Pratik Kilavuz)

1 1. Supheyi Tetikleyen Klinik Bulgular
immiin yetmezlik tanisi genellikle, tekrar eden enfeksiyonlar, otoimmiin bulgular veya
gelisimsel problemlerle bagvuran hastalarda disindlimelidir. Asagidaki durumlarda dikkatli
degerlendirme onerilir:
Sik Uyarici Klinik isaretler:
e 1 yilda 4'ten fazla otitis media
e 1 yilda 2 veya daha fazla ciddi siniuzit/pnémoni
e 2 ay veya daha uzun siiren antibiyotik kullanimina ragmen tam iyilesememe
e Yenidoganda BCG yerinde yaygin lilser, lenfadenit
e Akraba evliligi dykusu
e Biiyiime ve gelisme geriligi
e Otoimmin hastaliklar (6zellikle tip 1 diyabet, otoimmdn tiroidit)

e Kronik diyare, oral kandidiyaz, derin mantar enfeksiyonlari

e Ailede immun yetmezlik 6ykisu veya erken yasta dlen kardes

1 2. Ayrintih Anamnez ve Fizik Muayene

Anamnezde sorgulanmasi gereken basliklar:

e Enfeksiyon sikligi, siresi, tipi (viral, bakteriyel, fungal)

e Asi Oykusu (canl agilara reaksiyon?)



Beslenme durumu

Ailede benzer 6ykiler, kuzen evliligi, kardes élimleri

Fizik muayenede:

Lenfadenopati var mi?

Tonsiller var mi? (Agammaglobulinemi’de yoktur)
Hepatosplenomegali

Deride kandidiyaz, egzama benzeri lezyonlar

BCG asi yerinde Ulserasyon

1 3. Basamakli Laboratuvar Yaklagimi

1 1. Basamak (Temel Tarama):

Bu testler gogu immiin yetmezlik vakasinin %90’in1 ortaya ¢ikarabilir.

Test Yorum

Tam kan sayimi + Periferik yayma Lenfosit sayisi, nétropeni, anemi, trombositopeni

Serum immiunoglobulin dizeyleri  IgG, IgA, IgM, gerektiginde IgE

Total lenfosit sayisi Yasa uygun referans ile kiyaslanmal

= Total lenfosit <1500/mm?® — T hiicre bozuklugu a¢isindan alarm
= IgG /lgA /leM diusik — antkoryetm ezIgi

1 2. Basamak (Alt Grup ve Fonksiyonel Degerlendirme):

Test Yorum



Lenfosit subgruplari (CD3, CD4, CD8, CD19,
CD16/56)

CD4/CD8 orani

T hicre proliferasyon testi (PHA, anti-CD3)

Asl yanitlari (Tetanoz, Pndmokok, Hepatit B)

Hangi hlcre grubunun etkilendigi
belirlenir

<1 ise HIV veya immunstlpresyon
dusunulmeli

Fonksiyonel yanit gdsterir

Humoral immun yanit degerlendirilir

1 3. Basamak (Gelismis Tetkik ve Genetik):

Test

Ne zaman?

TREC testi (yenidoganlarda) SCID taramasi

Genetik analiz (WES, hedef gen panelleri) Persistan anormallik ve aile dykusu

varsa
NK hiicre sitotoksisite testi Viral enfeksiyon yatkinligi olanlarda
Perforin, granzim, CD107a HLH stphesinde

1 4. Yasa Gore Referanslarla Degerlendirme

e Lenfosit sayisi, immiinoglobulin diizeyleri, alt grup yiizdeleri yasa gore degisir.

e Ozellikle ilk 2 yasta T ve B hiicre ylizdeleri yiiksektir, bu nedenle yorumlamada

dikkatli olunmalidir.

1 5. Klinik + Laboratuvarin Birlikte Yorumlanmasi

Asagidaki drnek senaryolar yol gdsterici olabilir:

Klinik Laboratuvar

Olasi Tani



BCG lezyonu + ishal

Sik otit + duguk 1gG

EBV sonrasi HLH
Oykusl

Sigil + HSV nuksleri

Kardes kaybi +
enfeksiyon

CD3-CD19+CD56+

CD19 dusik

CD8 duguk, CD107a negatif

CD56 dusik

Tudm lenfositler dusuk, IgG
disuk

SCID (T-B+NK+)

CVID, selektif IgA eksikligi

XLP, perforin eksikligi

NK hicre fonksiyon
bozuklugu

Agammaglobulinemi, SCID

] 6. Ne Zaman immiinolojiye Yénlendirilmelidir?

Asagidaki durumlarda ileri degerlendirme icin gocuk immdinoloji uzmanina basvurulmalidir:

e Persistan hipogammaglobulinemi

e Total lenfosit sayisi diisik

e Subgrup eksiklikleri (CD3, CD4, CD8, CD19, CD56)

e Otoimmunite + enfeksiyon birlikte gérilmesi

e Genetik immun yetmezlik stphesi (kuzen evliligi, erken kardes 6limu)

O Sonug:

Cocuklarda immun yetmezlik stiphesi oldugunda, dikkatli klinik sorgulama, yasa uygun

laboratuvar degerlendirme ve fonksiyonel testlerin basamakli bigimde yapilmasi, erken tani
ve uygun yonlendirme igin kritik 6nemdedir. Erken tani konulmasi, hayat kurtarici tedavi (6r.
IVIG, kemik iligi nakli, profilaksi) firsatlarini saglar.
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