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Amag: Bu calismada lilkemizde sik goriilen ailevi Akdeniz
atesinin tamismin  konulmasinda gecikmeye neden olan
faktorlerin ortaya konulmasi amaglanmaistir.

Gereg¢ ve Yontemler: Cocuk Romatoloji Polikliniginde 2010-
2021 yillar1 arasinda ailevi Akdeniz atesi tamisi alan 101
hastanin dosya kayitlar1 retrospektif olarak incelendi.
Hastalarin sikayetlerinin baglama zamanindan tani aldiklar
zamana kadar gecen siire tant gecikmesi olarak tanimlandi.
Hastalik agirhgini belirlemek igin Pras hastalik agirlik skoru
kullanildi.

Bulgular: Yiz bir hastanin 59’u kizdi (%58.4). Sikayetlerin
ortanca baslama yag1 5 yil (min-maks: 2-8) olarak saptandi.
Hastalarin ortanca tant alma yasi 6 yil (min-maks:4-9) idi. Tan
gecikmesi 41 hastada <1 yil, 40 hastada <1-3 yil, 20 hastada
>3 yildi. M694V homozigot olan 39 (%38.6), M694V
heterozigot 34 (%33.7), M694V dis1 iki mutasyon tasiyan 13
(%12.9), M694V disinda tek mutasyon olan 2 (%2), mutasyon
saptanmayan 13 (%13) hasta oldugu goriildi. Pras hastalik
agirlik skoruna gore, hastalik agirligi hastalarin %22.8’sinde
hafif, %43.6’sinda orta, %33.7’sinde agir siddetli olarak
smiflandirildi. Tan1 gecikmesi ile ailede ailevi Akdeniz atesi
Oykiisii, akraba evliligi olmasi, Klinik bulgular ve
mutasyonlarla iligki gosterilemedi. Tan1 gecikmesinin >3 yil
olmast ile hastalarin semptomlarmnin baglama yasi arasinda
istatistiksel olarak anlamli iliski saptandi (p<0.001). Pras
hastalik agirlilk skoruna goére hafif hastalik ile tam
gecikmesinin >3 y1l olmasi arasinda istatistiksel anlamli iligki
oldugu goriildii (p=0.026).

Sonug¢: Ailevi Akdeniz atesi’nin tamismin  konulmasi,
sikdyetler siit cocuklugu déneminde baslarsa ve hafif hastalikla
uyumluysa gecikebilir. Erken ¢ocukluk déneminde tekrarlayan
ates ve karmn agrisi gibi bulgulari olan ¢ocuklarda ailevi
Akdeniz atesi akilda tutulmasi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: Ailevi Akdeniz Atesi, tam: gecikmesi,
hastalik agirligi, cocukluk ¢ag

ABSTRACT

Objective: The aim of this study was to assess the factors that
cause delay in diagnosis of familial Mediterranean fever
(FMF), which is a common disease in our country.

Material and Methods: The data of 101 patients diagnosed
with FMF in our pediatric rheumatology center between 2010
and 2021 were retrospectively analyzed. The time elapsed
from the onset of the patients' symptoms to the time of
diagnosis was defined as the delay in diagnosis. Pras disease
severity score was used to determine disease severity.

Results: Fifty-nine of 101 patients were girls (58.4%). The
median age at onset of symptoms was 5 (min-max: 2-8) years.
The median age at diagnosis of the patients was 6 (min-max:
4-9) years. Delay in diagnosis was <1 year in 41 patients, <1-3
years in 40 patients, and >3 years in 20 patients. There were
39 (38.6%) M694V homozygous, 34 (33.7%) M694V
heterozygous, 13 (12.9%) non-M694V mutations, 2 (2%)
patients with a single mutation except M694V, and 13 (%13)
patients with no mutation. According to the Pras disease
severity score, disease severity was classified as mild in
22.8%, moderate in 43.6%, and severe in 33.7% of the
patients. There was no relationship between family history of
FMF, consanguineous marriage, clinical findings, mutations,
and delay in diagnosis. A statistically significant relationship
was found between the delay in diagnosis of more than 3 years
and the age of onset of symptoms of the patients (p<0.001). A
statistically significant correlation was observed between mild
disease and delay in diagnosis of more than 3 years according
to Pras disease severity score (p=0.026).

Conclusion: Diagnosis of FMF may be delayed if symptoms
begin in infancy and are compatible with mild disease. FMF
should be kept in mind in children with symptoms such as
recurrent fever and abdominal pain in early childhood.

Keywords: Familial Mediterranean Fever, diagnosis delay,
disease severity, childhood
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GIRIS

Ailevi Akdeniz Atesi (AAA) kendini sinirlayan, ates,
karin agrisi, gogis agrisi, artrit/artralji ve erizipel
benzeri dokiintiilerle karakterize tekrarlayici ataklarla
seyreden, en yaygin kalitsal tekrarlayan ates
sendromudur (1). AAA, Akdeniz orijinli etnik gruplari
etkileyen, sik gorildiagii toplumlarda prevalansi 1/200-
1/1000 arasinda degisen otozomal resesif gegcisli bir
hastaliktir (1). Prevalans ve insidansin en yiiksek
oldugu etnik gruplardan biri olan Tirkler’de, hastaligin
yaklagik 1:1000 oraninda gorildagi ve %20 gibi
yiiksek oranlarda da tasiyicilik oldugu bildirilmistir (2).
Yaklastk 85 milyonluk niifusu ile Tirkiye'de
100.000'den fazla AAA hastasi oldugu tahmin
edilmektedir (3).

AAA, dogal bagigiklik sistemi iizerinde diizenleyici
islevlere sahip olan pirin adli bir proteini kodlayan 16.
kromozomun kisa kolunda yer alan MEFV genindeki
fonksiyon kazandiran mutasyonlardan kaynaklanir.
Pirin, dogal bagisiklik sisteminde énemli bir oyuncu ve
kontrolsiiz interlokin-1(IL-1) iiretimi yoluyla abartili
inflamasyon yanita yol acan inflamatuar bir bilesendir.
Mutasyona  ugramigs  pirin,  kontrolsiz  IL-1
salgilanmasiyla abartili bir inflamatuar tepkiye neden
olur. IL-1B, tim IL-1 yolaginda yer alan genlerin
ekspresyonunu uyarir, boylece kendi tretimini artirir
ve inflamasyona katkida bulunur. MEFV genindeki
mutasyonlar sonucunda ates ile birliktelik gdsteren
periton, plevra, eklemler ve deri gibi belirli bolgelerde
inflamasyon ataklariyla karakterize durdurulamayan

inflamatuvar siire¢ olugsmaktadir (1,4,5).

Amiloidoz, AAA prognozunu belirleyen en 6nemli
komplikasyondur ve tedavide kolsisin kullanimindan
sonra morbiditesi ve mortalitesi yiiksek olan bu

komplikasyonun goriilme orani ¢ok azalmigtir.

AAA’nin teshisinde tartismasiz en degerli arac,
semptomlarin ayrintilarini, tibbi gegmisi ve etnik
kokeni igeren uygun bir hasta ykiistiniin alinmasidir.

Cocuklarda ~ AAA  tanisinin~ konulmasi  i¢in

kullanilabilecek Yalginkaya ve arkadaglarinin onerdigi

tanu Kriterleri 2009'dan beri kullanilmaktadir (6).

Mevcut tani Kriterleri yaygin olarak kullanilsa da bazi
hastalarda tan1 konulup uygun tedavi baslanilmasinda
gecikmeler olmaktadir, bu da hastaligin morbiditesini
arttirmaktadir.  Bu c¢alismada, AAA'nin tanisinin
konulmasinda gecikmeye neden olan faktorlerin ortaya

konulmasi amaglanmustir.

GEREC VE YONTEM

Bu c¢alismada, merkezimizin Cocuk Romatoloji
Polikliniginde 2010-2021 yillar1 arasinda diizenli
araliklarla takip edilen ve Yalginkaya kriterlerine (6)
gore AAA tamist almig olan 101 hastanin dosya

kayitlar: retrospektif olarak incelendi.

Calismaya Yalcinkaya ve arkadaglarmin AAA tani
kriterlerini (6-72 saat siiren ve en az 3 atak gosterilen
hastalarda; aksiller 6lgiilen atesin 38°C’nin {izerinde
olmasi, karin agrisi, gogiis agrisi, artrit, ailede AAA
varhigi kriterlerinden en az ikisinin olmasi) karsilayan
hastalar dahil edilirken; dosya verileri eksik olan,
kontrol ve tedavi siirecinde kolsisin tedavisine veya
kolsisin direncinde kullanilan ilag tedavisine uyumsuz

olan hastalar ¢alismaya dahil edilmedi.

Hastalarin cinsiyeti, sikayetlerin baglama yasi, tani
yasi, sikdyetleri, atak sikligi, aile oykiisi, takip siiresi,
genetik inceleme sonuglar1 ve kolsisin dozu
(mg/kg/giin)  kaydedildi. Hastalarin  sikayetlerinin
baglama zamanindan tan1 aldiklar1 zamana kadar gegen
sire tan1 gecikmesi olarak tamimlandi. Hastalarda,
tedavi siirecinde hastalik agirligini belirlemek igin;
Pras hastalik agirhk skoru ve Ozen ve arkadaslari
tarafindan g¢ocuklara goére (yani yas faktoriinde ve
ayrica kolsisin dozlarinda) uyarlanmig hali kullanildi
(7,8). Agurlik skorunun hesaplanmast igin, hastalik
baslangic yasi, bir ayda gegirilen atak sayisi, artrit,
erizipel benzeri eritem, amiloidoz bulunmasi ve
kolsisin dozu kaydedildi. Skoru 3-5 olanlar hafif, 6-8
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olanlar orta, >9 olanlar agir hastalk olarak

gruplandirildi.

Bu c¢alisma, Ankara Sehir Hastanesi Klinik
Aragtirmalar Etik Kurulu tarafindan onaylanmigtir
(Tarih: 02.06.2021, karar no: E2-21-530).

Istatistiksel Analiz

Verilerin analizi IBM SPSS (Statistical Package for the
Social Sciences, Inc.; Chicago, IL, USA) version 25
paket programinda yapilmistir. Degiskenlerin normal
dagilima uygunlugu gorsel (histogram ve olasilik
grafikleri) wve analitik yontemlerle (Kolmogorov-
Smirnov/Shapiro-Wilk testleri) incelenmistir.
Tanimlayici analizler normal dagilmayan siirekli
degiskenlerde ortanca (minimum-maksimum); ordinal
ve kategorik degiskenlerde ise frekans tablolar ile
verilmistir. Gruplar arasinda siirekli degiskenlerin
karsilastirmasinda Kruskal Wallis testi, ardindan iKkili
karsilagtirmalar i¢in Mann Whitney U testi Bonferroni
diizeltmesi  yapilarak  kullamilmistir. ~ Kategorik
degiskenleri  karsilastirmak  igin  Ki-kare  testi
kullanilmustir. p<0.05 igin sonuglar istatistiksel olarak

anlamli kabul edilmistir.

BULGULAR

Calismaya dahil edilen AAA tanisi ile takipli 101
hastanin 59’u kiz (%58.4), 42’si erkekti (%41.6).
Sikayetlerin ortanca baslama yas1 5 (min-maks: 2-8) yil
olarak saptandi. Hastalarin ortanca tan1 alma yagst 6
(min-maks: 4-9) yildi. 64 (%63.4) hastada ailede AAA
Oykiisii, 62’sinde (%61.4) akraba evliligi 6ykiisii vardi.
AAA atagr sirasinda en sik goriilen bulgu hastalarin
96’sinda  (%95) saptanan atesti. Bunu sirast ile
hastalarin 88’inde (%87.1) goriilen karin agrisi ve
71’inde (%70.3) artrit/artralji izledi. Calismaya alinan
101 hasta, mutasyonlarma gore 5 gruba ayrildi. M694V
homozigot olan 39 (%38.6), M694V heterozigot 34
(%33.7), M694V dis1 iki mutasyon tagiyan 13 (%12.9),
M694V disinda tek mutasyon olan (E148Q/-) 2 (%2),

mutasyon saptanmayan 13 (%13) hasta oldugu goriildii.

Calismamizdaki hastalarin  hastalik agirligi  Pras
hastalik agirlik skoru ile belirlendi; buna gore hastalik
agirhigr hastalarin 23’tinde (%22.8) hafif, 44’inde
(%43.6) orta, 34’inde (%33.7) agir siddetli olarak
siiflandirildi.  Hastalarmm  demografik  ve  klinik

ozellikleri Tablo 1°de verilmistir.

Tablo 1: Hastalarn demografik, klinik ve mutasyon

ozellikleri ve dagilim1

Hastalar
(n=101)

Kiz cinsiyet, n (%) 59 (58.4)

Sikayetlerin baglama yas1 (yil); ortanca 5 (2-8)

(min-maks)
Tani yas1 (y1l); ortanca (min-maks) 6 (4-9)
Sikayet baglama-Tan1 konulma siiresi 1(0-2)

(y1l); ortanca (min-maks)

Ataktaki yakinma

Ates, n (%) 96 (95)
Karn agrisi, n (%) 88 (87.1)
Gogiis agrist, n (%) 33 (32.7)
Erizipel benzeri eritem, n (%) 16 (15.8)
Acrtrit/artralji, n (%) 71 (70.3)
Atak siklig1 (say1/y1l); ortanca 12 (11.5-24)
(min-maks)
Atak siiresi (saat); ortanca (min-maks) 72 (48-96)
Agirlik skoru (Pras)
Hafif, n (%) 23 (22.8)
Orta, n (%) 44 (43.6)
Agir, n (%) 34 (33.7)
Aile oykiisii, n (%) 64 (63.4)
Akraba evliligi, n (%) 62 (61.4)
Mutasyon varligi, n (%) 88 (87.1)
Mutasyonlar
M694V homozigot, n (%) 39 (38.6)
M694V heterozigot, n (%) 34 (33.7)
M694V dis/M694V disi, n (%) 13 (12.9)
M694V disi/normal, n (%) 2(2)

KUTFD | 372



Celikel E ve ark.
Ailevi Akdeniz Atesinde Tami Gecikmesi

KU Tip Fak Derg 2021;23(2):370-377
Doi: 10.24938/kutfd.933866

Hastalar sikdyetlerinin baglama zamanlarindan tani
aldiklar1 zamana gore {i¢ ana gruba ayrildi. 41 hastada
tant gecikmesi <1 yil, 40 hastada <1-3 yil, 20 hastada
tant gecikmesi >3 wyildi. Tani gecikmesine gore
gruplandirilan  hastalarin = demografik ve  klinik

Ozellikleri Tablo 2’de verilmigtir. Tan1 gecikmesi >3

yil olan hastalarin sikayetlerinin baglama yaginin diger
gruplara gore istatistiksel olarak anlamli daha kiigiik
oldugu saptandi (p<0.001). Pras agirlik skorlamasina
gore hafif hastalik ile tan1 gecikmesinin >3 yil olmasi
arasinda istatistiksel anlamli iliski oldugu goriildi
(p=0.026).

Tablo 2: Tan1 gecikme siiresine gore demografik, klinik ve mutasyon 6zellikleri ve dagilimi

<1 yil (n=41) 1-3 y1l (n=40) >3 yil (n=20) p degeri
Kiz cinsiyet, n (%) 22 (53.7) 25 (62.5) 12 (60) 0.713
Sikayetlerin baglama yas1 (yil); 6 (3.5-9) 5(2-8) 1.5(1-3.8)* <0.001
ortanca (Min-Maks)
Tam yas1 (y1l); ortanca (Min-Maks) 6 (3.5-9) 6.5 (3.3-9) 7 (5-9) 0.497
Ataktaki yakinma
Ates, n (%) 39 (95.1) 39 (97.5) 18 (90) 0.451
Karin agrisi, n (%) 37 (90.2) 34 (85) 17 (85) 0.742
Gogiis agrisi, n (%) 12 (29.3) 14 (35) 7 (35) 0.834
Erizipel benzeri eritem, n (%) 10 (24.4) 3(7.5) 3 (15) 0.114
Artrit/artralji, n (%) 28 (68.3) 28 (70) 15 (75) 0.864
Atak siklig1 (say1/y1l); ortanca 12 (9.5-24) 12 (10-24) 12 (12-24) 0.825
(Min-Maks)
Atak siiresi (saat); ortanca (Min- 60 (48-72) 72 (48-96) 72 (48-72) 0.200
Maks)
Agirlik Skoru (Pras)
Hafif, n (%) 6 (14.6) 8 (20) 9 (45) * 0.026
Orta, n (%) 17 (41.5) 22 (55) 5 (25)
Agir, n (%) 18 (43.9) 20 (25) 6 (30)
Aile ykiisii, n (%) 25 (61) 25 (62.5) 14 (70) 0.782
Akraba evliligi, n (%) 26 (63.4) 24 (60) 12 (60) 0.942
Mutasyon varligi, n (%) 37 (90.2) 33 (82.5) 18 (90) 0.531
Mutasyonlar 0.270
M694V homozigot, n (%) 22 (53.7) 13 (32.5) 4 (20)
M694V heterozigot, n (%) 11 (26.8) 14 (35) 9 (45)
M694V dist/M694V dist, n (%) 4(9.8) 5 (12.5) 4 (20)
E148Q/-, n (%) 0(0) 1(2.5) 1(5)
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TARTISMA

AAA, dinyada en yaygm gorilen Kkalitsal
otoinflamatuvar hastaliktir. Sik goriildiigii toplumlarda
doktorlarin hastalik hakkindaki farkindaligimin yiiksek
olmasi tan1 konulmasinin gecikmesini
onleyebilmektedir. Bu calismada hastalik farkindaligi
disinda tan1 gecikmesinde rol oynayabilecek faktorler
arastirillmis ve sikayetlerin baglama yasinin ve hastalik

agirhigimin 6nemi ortaya konulmustur.

AAA ataklar1 genellikle erken ¢ocukluk déneminde
baslar ve hastalarin %80-901 20 yasindan Once
semptomatik hale gelir. 2005 yilinda Tiirk AAA
calisma grubunun yaptigi calismada tan1 yast 16.4+11.5
yil, tan1 gecikme siiresi 6.9+7.6 yil olarak saptanmustir,
hastalik hakkindaki farkindahigin artmasi ile tanida
gecikme yillar gectikge azalmistir (9). Barut ve ark.lar
sikdyetlerin baglama yasmin 4.07 yil ve taniya kadar
gegen silirenin 2.5 yil oldugunu goéstermistir (10).
Calismamizda hastalarin ataklar1 ne kadar erken
baglarsa tani gecikmesinin o kadar fazla oldugu
gosterilmigtir.  Ozellikle siit ¢ocuklugu doéneminde
ataklar1 baglayan hastalarda tani gecikmesinin belirgin
oldugu saptanmistir. Bu donemde cocuklar diger yas
gruplarima goére daha fazla enfeksiyon ajanina maruz
kalmaktadir, rutin as1 semasindaki asilara ait ates gibi
karsilagabilmektedir. AAA

ataklarma ait bulgularin bu gibi durumlara atfedilmesi

komplikasyonlarla

tanida gecikmeye yol agabilmektedir. Ailede AAA
Oykiisii olan hastalarin ebeveynleri erken yasta ortaya
¢ikabilecek ataklar konusunda daha duyarli olsa da
ataklar tekrarlayici 6zellik kazanana kadar ilk ates

ataklarinin AAA’y1 akla getirmesi kolay olmamaktadir.

AAA esas olarak kisa siireli tekrarlayan peritonit
ataklari, plorit, artrit, dokiinti ve genellikle eslik eden
ates ile karakterizedir. AAA ataginin tipi, sikligi, yas
grubuna, cografi bolgeye ve etnik popiilasyona gore
caligmalar arasinda farklilik gosterir. Bununla birlikte,
ates ve peritonit, tim yas ve etnik gruplardaki

hastalarin %90'indan fazlasinda bildirilen en yaygm

belirtilerdir (11). AAA ile iliskili ates genellikle aniden
baglar, saatler icinde yiikselir ve birka¢ giin i¢inde
kendiliginden diizelir (12). Ates tek basma ortaya
cikabilir veya diger AAA belirtilerine eslik edebilir
(12,13). Caligmamamizda AAA atagi sirasinda en sik
gorillen bulgu hastalarin %95’inde saptanan atesti.
Ancak hastalarin atak sirasindaki ates ve/veya diger
bulgular1 ile tan1 gecikme siiresi arasinda iligki
gosterilemedi. Barut ve ark. AAA tanis1 konulan 708
hastadan; %40.7’sinde artrit saptadilar. lging bir
sekilde, bu hastalarn %5.5’unda ates ve serdzit
olmaksizin sadece tekrarlayan artrit ataklarindan sonra
AAA tanist aldigini saptadilar. Artrit olan hastalarin
bulgularmin baslama yasi, ates ve serdzit ile
basglayanlara gore daha ileriydi (5.243.7'ye Kkarst
4.8+3.4 y1l); yine tan1 koyma yasinin da (8.1+4'e karst
7.3£3.8 yil) benzer sekilde daha ileri oldugu gosterdiler
(10). Caligma grubumuzda ise artrit dahil diger
bulgularla ile tan1 gecikmesi arasinda iligki saptanmadi.
Hastalarin bulgulari ile tan1 konulma arasindaki siirenin
iligkisinin gosterilememesi ¢alismamiza dahil edilen
yas gruplari arasindaki farkliliklara ve hasta sayisinin
goreceli olarak azligina baglanabilir. Sik goriilen ates,
karmn agrisi, gogiis agrisi, artrit gibi klinik bulgularin
disinda hastaligin vaskiilopatik dogas1 ve sistemik
inflamatuar etkisi retinada vaskiiler, makiiler ve koroid
kalinliklarinda  degisikliklere neden olabilmektedir
(14). Kardiyovaskiiler tutulum hastaligin 6nemli
komplikasyonlarindan biridir. Uzun siireli inflamasyon,
ozellikle tedavi edilmeyen veya direngli vakalarda
amiloidoz gelisimine neden olmakta ve bu da atriyal
fibrozise ve atriyal ileti siiresinin ve atriyal miyokardin
refrakter siiresinin bozulmasina neden olabilmektedir.
Battal ve ark.larmm yaptig1 bir ¢alismada subklinik
kardiyovaskiiler komplikasyonlarin cocukluk
doneminde saptanabildigi ve atriyal gecikmesi olan
hastalarin yakin takip edilmesi gerektigi vurgulanmigtir
(15) .

Dogu Akdeniz’de MEFV mutasyonlarmin dagilimi
olduk¢a benzerdir. M694V; Tirk, Ermeni, Arap ve
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Yahudi toplumlarindaki en yaygin mutasyondur.
AAA’daki  Klinik  degiskenlik, kismen genetik
heterojenite ile agiklanabilir (16). Cogu uzman,
M694V mutasyonu olan hastalarda eklem ataklarinin
daha yaygin ve hastahigin daha siddetli ve AA
amiloidozis riskinin daha yiiksek  oldugu konusunda
hemfikirdir (16). Baska bir tartisma alan1 da E148Q
varyantidir. MEFV geninde en sik gorilen dizi
degisikliklerinden olan E148Q, genel popiilasyonda
yaygin bir varyanttir; ancak, E148Q'nun patojenik roli
hala belirsizdir. Ben-Chetrit ve ark. c¢alismasinda,
E148Q mutasyonunun sikligin1 hem hastalarda hem de
saglikli kontrollerde ve asemptomatik akrabalarinda
benzer bulmuslardir (17). Yakin zamanda yapilan bir
calismada, ekson 10 mutasyonlu hastalara kiyasla
E148Q i¢cin homozigot olan hastalarda hastaligin daha
az siddetli oldugu, hastaligin daha ge¢ basladigi ve
kolsisine tamamen yanit veren hastalarin oraninin daha
yiiksek oldugu saptanmustir (18). Battal ve ark. yaptigi
¢aligmada en sik goriilen varyant M694V ve takiben
E14Q oldugu ve E148Q allelinin diger Akdeniz
bolgesinde yapilan diger caligmalardan daha fazla
saptandigi bildirilmistir (19). Calismamizda her ne
kadar mutasyonlarla tan1 gecikmesi arasinda iliski
saptamasak da M694V homozigot mutasyonlarin agir
hastalikla iligkili oldugu goz oOniine alindiginda bu
hastalarda tani gecikmesinin daha az olabilecegi
diistiniilebilir.

Pras’a gore yapilan hastalik agirlik skorlamasinda
hastaligin baslangi¢ yasi, ayda gecirilen atak sayisi,
artrit, erizipel benzeri eritem, amiloidozis varligi,
kolsisin dozu degerlendirilmektedir. Bunun sonucuna
gore hastalar hafif, orta ve agir seklinde
gruplandirilmaktadir (7). Calismamamizda hafif
hastalik olanlarda tan1 gecikmesinin daha fazla oldugu
gosterildi. Agirlik skorlamasinda yer alan ve hastanin
aldig1 puam arttiran erken hastalik baslangi¢ yasi, atak
sayisinin fazla olmasi, artrit ataginin olmast hastanin
hastaneye basvurmasinin siiresini etkileyen ve tekrarlar

sekilde olmasi da klinisyeni hastalik yoniinden uyaran

bulgulardir. Yasar Bilge ve ark. hastaligin agirligiin
erken baslangicli hastalikla iligkili ve erken hastaneye
bagvuru ile iliskili oldugunu saptamiglardir (20). AAA
tanisiyla izledigi 2246 hastasimi kapsayan galigmasinda,
%72.7’sinin <20 yasinda (Grup 1) ve geri kalanin 20
yagin iizerinde (Grup 2) oldugunu ve Grup 1l'de tani
gecikmesinin daha uzun ve Grup 1'de ates, peritonit,
plorit, erizipel benzeri eritem, artrit, ailede AAA
oykiisi  ve amiloidozisin daha sik  oldugunu
gostermigtir. Homozigot ve heterozigot M694V
mutasyonlari, Grup 2'ye kiyasla Grup 1'de anlamh
derecede yiiksek ve heterozigot E148Q mutasyonu
anlamli derecede digik bulunmustur (21). Tim
bunlarin 1s1¢mda hastalik agirligt arttikga, hastalik
semptomlarinin daha erken baslamasi ve tani siiresinin
kisalmasi beklenebilecek bir sonugtur. Bu g¢alismanin
retrospektif olmasi ve hasta sayisinin az olmasi

sinirlilik olusturmaktadir.

Sonug¢ olarak, AAA’dan sorumlu mutasyona ugramis
protein tamimlanmis ve tam Kriterleri belirlenmis olsa
da hala otoinflamatuar hastaliklarin prototipi olan bu
hastaligin ~ tanisinin ~ konulmasinda  gecikmeler
olmaktadir. Caligmamizda gosterildigi gibi hastaliga ait
bulgular hafif hastalikla uyumluysa ve siit ¢ocuklugu
doneminde baglarsa tan1 koymada gecikme daha
belirgin olmaktadir. Erken ¢ocukluk doneminde ates ve
karin agrist bulgulari olan c¢ocuklarda yakinmalar
ataklar seklinde tekrarladigi takdirde hastaligin akilda

tutulmasi onemlidir.

Catisma Beyani: Bu galismada herhangi bir potansiyel

¢ikar ¢catigmasi bulunmamaktadir.

Arastirmacilarm  Katki  Orami  Beyani:  Anafikir-
planlama: EC, ZET, FA, BA; Analiz-yorum: EC, ZET,
FA, MS, BA; Veri saglama: EC, ZET, FA, MTT, BA;
Yazim: EC, ZET, FA, MS, TK, NT, SC, MMK, CK,
MTT, BA; Gozden gegirme ve diizeltme: EC, ZET,
FA, MS, TK, NT, SC, MMK, CK, MTT, BA;
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