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ÖZET
Amaç: Kompleman aktivasyonunun lektin yolağında rol oynayan ve doğal immün sistemin bir parçası olan mannoz bağlayıcı 
lektin (MBL), çeşitli patojenlerin mannan gruplarının uyarısı ile aktive olur. MBL genindeki bazı polimorfizmler (örn. kodon 
52, kodon 54 polimorfizmleri) MBL’nin serum düzeylerinde değişikliklere yol açarak, infeksiyon hastalıklarına yatkınlığa 
neden olabildiği gibi, bazı otoimmün ve inflamatuvar hastalıkların patogenezine de katkıda bulunabilir. Bu çalışmada, ailesel 
Akdeniz ateşi (AAA) hastalarında MBL geni kodon 52 ve kodon 54 polimorfizmlerinin sıklığını ve başta sekonder amiloidoz 
olmak üzere, hastalığın klinik özellikleri ile olası ilişkilerini araştırmayı amaçladık.
Gereç ve Yöntem: Yüzelli-yedi AAA hastasında ve hastalarla akrabalık ilişkisi olmayan benzer demografik dağılımdaki 150 
sağlıklı kontrolde MBL genindeki R52C C>T ve G54D G>A polimorfizmleri sekanslama yöntemi ile araştırıldı. AAA hasta-
larının MEFV geni analizleri, klinik özellikleri ve ataksız dönemdeki serum CRP düzeyleri kaydedildi. Genetik sonuçlar ile 
klinik ve laboratuvar bulgular arasındaki olası ilişkiler incelendi.
Bulgular: MBL geni R52C C>T polimorfizmi hastaların %12,7’sinde, kontrol grubunun %10,6’sında saptandı. G54D G>A 
polimorfizmi hastaların %26,8’sinde, kontrollerin %26,7’sinde saptandı. Polimorfizm sıklığı açısından, iki grup arasında an-
lamlı fark bulunamadı (p=0,79 ve 0,98). İncelenen MBL geni polimorfizmleri ile hastaların çeşitli klinik özellikleri (ör. ami-
loidoz, ateş, kolşisin yanıtı, MEFV mutasyonları) arasında anlamlı ilişki bulunamadı. AAA hastalarının ortalama CRP değeri 
4,90±6,72 mg/dL olup, ataksız dönemde serum CRP düzeyi normalden yüksek (>0,8 mg/dL) olan hastalarda MBL kodon 52 
polimorfizmi sıklığı %25,2, kodon 54 polimorfizmi sıklığı %14,8 oranında bulundu. AAA hastalarında yüksek CRP düzeyine 
göre kodon 52 ve kodon 54 polimorfizmi sıklıkları farklı bulunmadı (p=0,399). AAA hastalarında M694V mutasyonu ile ami-
loidoz arasında (p=0,002) ve M694I mutasyonu ile kolşisin direnci arasında (p=0,016) anlamlı ilişki saptandı.
Sonuç: AAA hastaların ataksız dönemdeki CRP düzeyleri ve taşıdıkları klinik özellikler ile MBL polimorfizmleri arasında 
anlamlı ilişki bulunamaması, AAA hastalarının proinflamatuvar durumda olduğunu ve MBL aracılı mekanizmaların bu sü-
reçlere katkısının olmadığını düşündürmektedir. Olgularımızda M694I ile kolşisin direnci arasında anlamlı ilişki saptanmış 
olması dikkate değer bir bulgudur. Yine olgularımızda M694V ile amiloidoz arasında anlamlı ilişki bulunması önceki literatür 
bulguları ile uyumludur ve M694V’nin hastalık şiddeti ve prognozu için önemli olduğu görüşünü desteklemektedir.
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Ailesel Akdeniz Ateşi’nde MBL polimorfizmi

GİRİŞ 
Kompleman aktivasyonunun lektin yolağında yer alan 
bir protein olan mannoz bağlayıcı lektin (MBL), do-
ğal immünitenin bir parçası olarak görev yapar. MBL, 
gram pozitif ve gram negatif bakteriler, mikobakteriler 
ve virüsler de dahil olmak üzere birçok mikroorganiz-
manın yüzey karbohidratlarına bağlanarak aktive olur 
ve bu patojenlerin opsonizasyonuna katkıda bulunur 
(1,2). MBL serum düzeylerinde değişikliklere yol aça-
bilen bazı MBL gen polimorfizmlerinin, enfeksiyon 
duyarlılığına yol açmanın yanında, çeşitli otoimmün ve 
inflamatuvar hastalıkların patogenezine katkıda buluna-
bildiği bildirilmiştir (3,4). Otoinflamatuvar hastalıkların 
en yaygın görüleni olan Ailesel Akdeniz ateşi (AAA: 
FMF), tekrarlayan ateş ve serözit atakları ile seyreden 
bir klinik resme sahiptir. AAA’dan sorumlu olan gen, 
16. kromozomda yer alan 10 ekzonlu MEFV (Mediter-
ranean FeVer) genidir. MEFV genindeki mutasyonlar, 
bu genin kodladığı pyrin (pirin) proteinini etkileyerek 
inflamasyon ortaya çıkarmaktadır (5). Yine de, klasik 
bir otozomal resesif hastalık şeklinde AAA patogenezi-
ni açıklamak ise her zaman yeterli olamamaktadır (6,7).

Mannoz bağlayıcı lektin genlerinden MBL1 psödogen-
dir, MBL2 fonksiyoneldir. MBL2 geni için ekzon 1’de 
tanımlanmış 3 önemli tek nükleotid polimorfizmi mev-
cuttur. Polimorfik alleller olan B, C ve D allelleri MBL2 
geninin birinci ekzonunda, sırasıyla kodon 54, kodon 
57 ve kodon 52’deki tek nükleotid polimorfizmlerine 
bağlıdır (2). Toplumda MBL polimorfizmi sıklığını in-
celeyen bir çalışmada heterozigot MBL2 gen polimor-
fizmi %30, homozigot MBL2 gen polimorfizmi ise %5 
civarında bulunmuştur. Avrasya popülasyonunda %25 
sıklıkta B varyantı (kodon 54 polimorfizmi) ile karşıla-
şılır ve bu coğrafyadaki en sık MBL varyantıdır.  (8,9). 
Gerek homozigot, gerekse heterozigot MBL mutasyon-
larında serum MBL düzeylerinin azaldığı gösterilmiştir 
(8,10). Yani kodon varyantları, MBL eksikliğinin gene-
tik göstergesi olarak kullanılabilmektedir. Çalışmalar, 
MBL kodon varyantları ile enfeksiyon duyarlılığı ve 
inflamatuvar yanıt arasında ilişki bulunduğunu göster-
mektedir (1). MBL, inflamasyon modülatörü olarak mo-
nositlerden TNF, IL-1 ve IL-6 gibi sitokinlerin salınımı-
nı tetikleyebilir (3,8). MBL ile otoimmunite arasındaki 
ilişki ise, apoptotik hücrelerin temizlenmesidir. MBL 

ABSTRACT
Objective: Mannose-binding lectin (MBL), which takes part in the lectin pathway of the complement system as a com-
ponent of innate immunity, is activated by the stimulation of various bacterial lectins. It is known that some of the MBL 
gene polymorphisms (eg, codon 52, codon 54) that may lead to alterations in MBL serum levels are responsible for the 
susceptibility to infectious diseases and contribute to the pathogenesis of various autoimmune and inflammatory diseases. 
In this study, we planned to investigate the frequencies of codon 52 and codon 54 polymorphisms of the MBL gene in FMF 
patients and their association with the clinical features of the disease.
Materials and Methods: MBL gene polymorphisms of the R52C C>T and G54D G>A were investigated by sequencing 
in 157 FMF patients and 150 unrelated healthy controls. MEFV gene mutations in FMF patients were investigated by se-
quencing method. The clinical characteristics of the patients and the C-reactive protein (CRP) values in attack-free phase 
were recorded. Statistical analysis of the findings was performed with the SPSS version 18.0.
Results: The MBL gene R52C C>T polymorphism was detected in 12.7% of the patients and 10.6% of the controls. G54D 
G>A polymorphism was detected in 26.7% of the  patients and 26.6% of  the controls. There was no significant difference 
between the two groups (p=0.794). No significant correlations between MBL gene polymorphisms and various clinical 
characteristics of patients (amyloidosis, fever, colchicine response) were found. Mean CRP level of the FMF patients was 
4.90±6.72 mg/dL. In FMF patients with elevated serum CRP levels (>0.8 mg/L), codon 54 MBL polymorphism frequency 
was 14.8%, codon 52 polymorphism frequency was 25.2%.  Codon 52 and codon 54 polymorphism frequencies were not 
different between the groups according to CRP level (p>0.05). In FMF patients, significant correlations were found be-
tween M694V and amyloidosis (p=0.002) as well as between M694I and colchicine resistance (p=0.016).
Conclusion: The absence of a relationship between MBL polymorphisms and high CRP levels in attack-free phase of FMF 
patients suggests that the proinflammatory state in some FMF patients is not related to MBL mediated mechanisms. In our 
cases, the significant relationship between M694I and colchicine resistance is remarkable. Our finding of the significant 
relationship between M694V and amyloidosis is consistent with previous literature and demonstrating the importance of 
M694V in disease severity and prognosis.
Keywords: Familial Mediterranean fever; mannose binding lectin; polymorphism; MEFV gene; amyloidosis
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polimorfizmlerinin otoimmun ve inflamatuvar hastalık-
lara etkileri; sistemik lupus eritematozus (SLE), roma-
toid artrit (RA) ve ankilozan spondilit gibi hastalıklarda 
gösterilmiştir (11-13).
Ailesel Akdeniz ateşi hastalarında MEFV geninin kod-
ladığı pyrin (pirin) proteinindeki mutasyon sonucu pro-
IL-1’in aktif IL-1’e dönüşümü kontrol edilemez. Proinf-
lamatuvar sitokinlerin artışı ile birlikte C-reaktif protein 
ve serum amiloid A gibi akut faz proteinleri de AAA 
hastalarında ataklarda, hatta bazı hastalarda remisyon 
dönemlerinde yükselir. Hastalığın en önemli kompli-
kasyonu, kronik inflamasyona bağlı olarak gelişen ve 
genellikle nefrotik sendrom kliniği ile seyreden sistemik 
amiloidozdur. Atakların ve amiloidozun önlenmesinde 
temel tedavi, yaşam boyu proflaktik kolşisin kullanımı-
dır (5). AAA patogenezinde kompleman komponentle-
rinin rolü ile ilgili az sayıda çalışma mevcuttur (14,15). 
Kompleman sisteminin bir parçası olan MBL’nin ve 
MBL eksikliğine yol açabilen MBL polimorfizmlerinin 
çeşitli otoimmün ve inflamatuvar hastalıkların patoge-
nezindeki rolü gösterilmiştir. Ancak, AAA hastalarında 
kompleman sisteminin MBL yolağı ile ilgili literatür-
de önceden yapılmış bir çalışma bulunmamaktadır. Bu 
çalışmada, otoinflamatuvar bir hastalık olan AAA’nde, 
MBL2 geni kodon 52 ve kodon 54 MBL polimorfizmle-
rinin olası rolünü ve hastalığın klinik özellikleri ile iliş-
kileri olup olmadığını araştırmayı amaçladık.

GEREÇ VE YÖNTEM
Çalışmaya, Gaziosmanpaşa Üniversitesi Tıp Fakültesi 
Nefroloji Bilim Dalı/Tokat ve Çukurova Üniversite-
si Romatoloji-İmmünoloji Bilim/Adana kliniklerinde 
takip edilen, 157 AAA hastası ve hastalarla akrabalık 
ilişkisi olmayan, AAA klinik özellikleri yaşamamış, 
hastalarla benzer demografik dağılımdaki 150 sağlık-
lı kontrol dahil edildi. Hastaların 60’ı erkek (%38,2), 
97’si kadın (61,8) olup, yaş ortalamaları 33,1±13,5 yıl 
ve kontrol grubundakilerin 62’si erkek (%41,3), 97’si 
kadın (%58,7) olup, yaş ortalamaları 35,9±13,3 yıl idi 
(Tablo 1). AAA hastaları Tel Hashomer klinik kriterle-
rine göre tanı almış ve MEFV mutasyon analizleri ise 
ekzon sekanslama yöntemi ile belirlenmiş idi (16). Ça-
lışmaya dahil edilen bireylerden DNA izolasyonu için 
kullanılmak üzere 5 mL periferik kan örneği alındı.  
MBL-2 genindeki R52C C>T ve G54D G>A polimor-
fizmleri sekanslama yömtemi ile araştırıldı. Çalışmada, 
MBL sekanslama kitleri (GML, İsviçre) kullanıldı. Ge-
notipler bakımından grupların Hardy-Weinberg pren-
sibine uyumluluğu kontrol edildi. Hastalarının MEFV 
geni analizleri, klinik özellikleri ve ataksız dönemdeki 

serum CRP düzeyleri kaydedildi. Genetik sonuçlar ile 
AAA klinik ve laboratuvar bulguları arasındaki ola-
sı ilişkiler incelendi. Verilerin istatistiksel analizinde 
SPSS 18.0 programı kullanıldı. Veriler ortalama ± SD 
olarak sunuldu. Grupların ortalama değerleri Student’s 
t testi ile karşılaştırılırken, kategorik değişkenlerin yo-
rumu için Ki-kare ve Fischer’s exact testleri kullanıldı. 
P<0,05 olması anlamlı olarak kabul edildi. Çalışmaya 
dahil edilen hastalar ve gönüllülerden bilgilendirilmiş 
onamları alındı. Çalışma, Çukurova Üniversitesi Tıp 
Fakültesi Girişimsel Olmayan Klinik Araştırmalar Etik 
Kurulu tarafından 06.02.2015 tarih ve 23 no’lu karar ile 
onaylandı, Çukurova Üniversitesi Bilimsel Araştırma 
Projeleri Koordinasyon Birimi tarafından desteklendi 
(Proje kodu: TSA-2015-3618). 

BULGULAR
MBL geni R52C C>T polimorfizmi hastaların 
%12,7’sinde (n=20), kontrol grubunun %10,6’sında 
(n=16) saptandı. G54D G>A polimorfizmi hastaların 
%26,8’sinde (n=42), kontrollerin %26,7’sinde (n=40) 
saptandı. Polimorfizm sıklığı açısından, AAA hastala-
rı ve kontrol grubu arasında anlamlı fark bulunamadı 
(p=0,79 ve 0,98) (Tablo 2). R52C C>T polimorfizmi 
olan 20 hastanın 18’i heterozigot, 2’si homozigot iken, 
G54D G>A polimorfizmi olan 42 hastanın 33’ü hetero-
zigot, 9’u homozigot idi. Yalnızca bir hasta ise her iki 
polimorfizm açısından heterozigot bulundu.
Ailesel Akdeniz ateşi tanısı olan 157 hastanın 20’sin-
de (%12,7) biyopsi ile gösterilmiş sekonder amiloidoz, 
107’sinde (%68,1) artrit öyküsü, 25’inde de (%15,9) eri-
zipel benzeri eritem öyküsü vardı. Hastalardan 83’ünde 
(%52,8) M694V, 65’inde (%41,4) R202Q mutasyonu 
mevcuttu.  AAA hastalarının İncelenen MBL geni po-
limorfizmleri ile çeşitli klinik özellikleri ve MEFV mu-

MBL poymorphisms in FMF

Tablo 1. AAA hastaları ve sağlıklı kontrollerin de-
mografik özellikleri

Demografik 
özellik

Hasta 
(n=157)

Kontrol 
(n=150)

p

Yaş (yıl) (ort±SS) 33,1±13,5 35,9±13,3 0,52

Cinsiyet (E/K) 60/97 62/88 0,57

Tablo 2. MBL kodon 52 ve kodon 54 gen polimor-
fizmlerinin AAA hastaları ve sağlıklı kontrollerdeki 
dağılımı

Mutasyon Hasta Kontrol p
R52C 20/157 (%12,7) 16/150 (%10,7) 0,79

G54D 42/157 (%26,8) 40/150 (%26,7) 0,98
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tasyonları arasında anlamlı ilişkiler bulunamadı. MBL 
gen polimorfizmleri (R52C C>T ve G54D G>A) ile 
hastaların klinik özellikleri arasındaki ilişkilerin değer-
lendirilmesi Tablo 3’de özetlenmiştir. AAA hastalarının 
ortalama CRP değeri 4,90±6,72 mg/dL olup, ataksız dö-
nemde serum CRP düzeyi normalden yüksek (>0,8 mg/
dL) olan hastalarda MBL kodon 52 polimorfizmi sıklığı 
%25,2, kodon 54 polimorfizmi sıklığı %14,8 oranında 
bulundu. AAA hastalarında yüksek CRP düzeyine göre 
kodon 52 ve kodon 54 polimorfizmi sıklıkları farklı bu-
lunmadı (p=0,399). AAA hastalarında M694V mutasyo-
nu ile amiloidoz arasında (p=0,002) ve M694I mutasyo-
nu ile kolşisin direnci arasında (p=0,016) anlamlı ilişki 
saptandı.

TARTIŞMA 
Bu çalışma ile AAA hastalarında genetik yatkınlığı 
açıklayan MEFV mutasyonları dışında hastalığın pa-
togenezinde rol oynayabilecek immunogenetik belir-
teçlerin ortaya konması amaçlanmıştır. AAA patogenezi 
tek başına MEFV mutasyonları ile açıklanamamakta-
dır (9,17). Doğal immün sistemin bir komponenti olan 
MBL’nin otoinflamatuvar bir hastalık olan AAA pa-
togenezi ile ilişkisi olup olamayacağı konusu, ilgimizi 
çekmiştir. Literatür incelememizde AAA hastalarında 
MBL polimorfizmini değerlendiren başka bir çalışma-
ya rastlamadık. MBL genindeki R52C C>T ve G54D 
G>A polimorfizmlerinin AAA hastalarındaki sıklığının 

sağlıklı bireylerden farklı olmadığını gözlemledik. Bu 
nedenle MBL polimorfizmlerinin AAA patogenezine 
pozitif veya negatif yönde olası bir katkısında dair çı-
karım yapamadık.
Mannoz bağlayıcı lektin, klasik kompleman aktivasyon 
yolundaki C1q ile yapısal ve işlevsel olarak benzerdir. 
Her ikisi de, aynı protein ailesinden olan kollektinler-
dendir. Ana farklılık, C1q’da immunoglobulin bağlama 
bölgesi mevcutken, MBL karbonhidrat tanıma bölge-
sine sahiptir. MBL karbohidrat yapılara bağlandığında 
lektin yolunun serin proteazları aktive olur. Sonrasın-
da lektin yolu, klasik kompleman yolu ile ortak şekilde 
ilerler ve membran atak kompleksinin oluşumuyla mik-
roorganizmaların lizisi gerçekleşir (1,2). MBL eksikliği 
ile meningokokkal hastalıklar, psödomonas enfeksiyon-
ları, lejyoner hastalığı ve rekürren tonsillit ve vulvovaji-
nit enfeksiyonlarına duyarlılığın arttığı gözlemlenmiştir 
(3,4)
Bakteri ve virüsler gibi, membran karbohidratları deği-
şime uğramış ve yüzey glikoprotein dağılımı bozulmuş 
apoptotik hücreler de MBL tarafından bağlanabilir. Bir 
akut faz reaktanı olan MBL, artmış kompleman aktivas-
yonu üzerinden doku hasarına aracılık eder (2,18). Oto-
immün hastalıklara MBL eksikliği eşlik ettiğinde, apop-
totik hücre temizlenmesinde azalma olacağı ve bunun 
da otoantikor oluşumu için daha fazla uyarı sağlayacağı 
düşünülmektedir (19). SLE ve MBL eksikliği arasında 
çeşitli ilişkiler gösterilimiştir. SLE ve MBL düşüklüğü-

Ailesel Akdeniz Ateşi’nde MBL polimorfizmi

Tablo 3. MBL kodon 52 ve kodon 54 gen polimorfizmlerinin klinik özellikler ve MEFV mutasyonlarına göre dağılımı

Değişken R52C (+) R52C (-) p G54D (+) G54D (-) p

Amiloidoz 3/20 17/137 0,72 5/42 15/115 0,99

Artrit 15/20 92/137 0,65 29/42 78/115 0,99
Erizipel 3/20 22/137 0,99 3/42 22/115 0,11
Ateş 18/20 111/137 0,53 34/42 95/115 0,99
Miyalji 10/20 76/137 0,82 19/42 67/115 0,20
Karın ağrısı 16/20 122/137 0,26 36/42 102/115 0,81
Plörit 13/20 70/137 0.35 22/42 61/115 0,99
Sakroileit 5/20 31/137 0,78 8/42 28/115 0,62
HSP 0/20 4/137 0,99 0/42 4/115 0,57
E148Q 2/20 11/137 0,67 3/42 10/115 0,99
M680I 1/20 18/137 0,54 6/42 13/115 0,24
M694I 1/20 5/137 0,56 1/42 5/115 0,99
M694V 11/20 72/137 0,39 24/42 59/115 0,81
V726A 3/20 10/137 0,21 2/42 11/115 0,51
R202Q 10/20 55/137 0,42 19/42 46/115 0,84
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ne neden olan polimorfizmler bir arada bulunduğunda 
lupusa bağlı kutanöz ve kardiyopulmoner bulgular daha 
sık izlenmiş ve bu mutasyonların SLE gelişimi için risk 
faktörü olabileceği düşünülmüştür (11,20). MBL eksik-
liği olan kimselerde enfeksiyon duyarlılığı oluşabildiği 
için, tekrarlayan enfeksiyonların SLE ve diğer otoim-
mün hastalıkların gelişimine katkı yapabilmesi de olası-
dır. Buna karşın, SLE hastalarında yüksek serum MBL 
düzeyleri de görülebilmektedir. Buradan hareketle, SLE 
patogenezinde MBL’nin çift yönlü etki edebildiği ve 
artmış doku hasarı ile ilişkili olduğu da düşünülmekte-
dir (19,20).
Mannoz bağlayıcı lektin ile RA arasında da ilişki göste-
rilmiştir. MBL’nin RA hastalarında IgG’ye bağlandığı 
ve onun glikolizasyonunu artırarak etkili olduğu öne sü-
rülmüştür (Ref). Romatoid artrit hastalarında yapılmış 
olan bir çalışmada MBL2 geni yapısal O variantı ile se-
konder amiloidoz arasında anlamlı bir ilişki bulunmuş-
tur (21). Bu çalışmada O variantının alt grupları arasın-
da öncelikle kodon 54 polimorfizminin (G54D G>A) 
amiloidozu olan RA hastalarında anlamlı artış göster-
diği gözlenmiştir. Yazarlar, MBL polimorfizmlerinin 
fagositer hücrelerin kapasitelerini azalttığını ve böylece 
kronik inflamasyonda ortaya çıkan amiloidojenik me-
tabolitlerin fagositerce yıkımının yetersiz olabileceğini 
öne sürmüşlerdir (21). Biz de çalışmamızda, komplike 
olabilen AAA hastalarında çeşitli klinik özellikler ya-
nında öncelikle amiloidoz ile MBL geni polimorfizmleri 
arasında ilişki olup olmadığını araştırdık. Çalışmamız-
da MBL polimorfizmi ile amiloidoz arasında bir ilişki 
bulunamamış, ancak literatürdeki verilerle uyumlu şe-
kilde AAA’dan sorumlu MEFV geni mutasyonlarından 
M694V ile amiloidoz arasında anlamlı ilişki bulunmuş-
tur. Bizim verilerimize göre araştırmış olduğumuz MBL 
polimorfizmlerinin, AAA amiloidozuna bir katkısı bu-
lunmamaktadır. Bu hususun daha çok sayıda AAA has-
tasında araştırılmasının uygun olacağı kanısındayız.
Ailesel Akdeniz ateşi ataklarında, seröz sıvılarda ve si-
novyal yüzeylerde bulunan nötrofil aktivasyonuna bağlı 
inflamasyon karın ağrısı, artralji, artrit semptomlarına 
yol açar (17). AAA patogenezinde yer alan pyrinin çe-
şitli bakteri toksinlerinin dolaylı bir algılayıcı olması, 
kuvvetle muhtemeldir (17,22). Burada pyrin aracılı 
inflamasyonun özelliği, spesifik bir bakteri ürününü de-
ğil, bakterinin virulans aktivitesini algılıyor olmasıdır. 
Pyrin, nötrofillerde eksprese olur ve kompleman siste-
minin inflamasyon mediatörü olan C5a’yı inhibe eder. 
AAA ataklarında, kontrolsüz IL-1β yapımına bağlı 
olarak ortaya çıkan inflamasyonda, C5a’nın pyrin tara-
fından inhibisyonu da yetersiz olduğu için, nötrofil ke-

motaksisi yeterince kontrol edilemez (5,23). Matzner ve 
ark.(24), AAA hastalarının seröz sıvılarında kompleman 
C5a inhibitör aktivitesini eksik olduğunu göstermişler 
ve bu eksikliğin, lokal inflamatuvar AAA ataklarında 
katkısı olduğunu öne sürmüşlerdir. Buradan hareketle, 
AAA ataklarında diğer inflamatuvar belirteçlerle birlik-
te kompleman sisteminin bir parçası olarak serum MBL 
seviyesinin de değişmesi olasıdır. Bu konunun ayrı bir 
araştırma konusu olabileceğini düşünmekteyiz. 
Çalışmamızda, MBL’de fonksiyon değişikliğine yol 
açan bu polimorfizmlerin AAA’nın klinik bulgularından 
artrit, erizipel, ateş, miyalji, karın ağrısı, plörit, sakro-
iliit, HSP ve amiloidoz ile ilişkisini bulamadık. Ayrıca 
kolşisin direnci ve CRP düzeyleri ile de ilişki buluna-
madı. Sonuç olarak, mevcut verilere göre, doğal immün 
sistem komponentlerinden olan MBL aracılı mekaniz-
maların AAA patogenezine bir katkısı saptanamamıştır. 
AAA hastalarında MEFV gen mutasyonları ile de MBL 
polimorfizmleri arasında bir ilişki bulunamamıştır. 
MEFV gen mutasyonlarından M694V’nin amiloidoz ile 
ilişkisinin olması, önceki literatür bulgularında olduğu 
gibi, bu mutasyonun AAA’nın şiddeti ve prognozunu et-
kileyebileceğini göstermektedir. MEFV geni M694I ile 
kolşisin direnci arasında saptanan anlamlı ilişki ilginç 
bir bulgudur ve, daha büyük hasta gruplarında bağımsız 
olarak araştırılması gerektiğini düşünmekteyiz.

SONUÇ
Ailesel Akdeniz ateşi hastalarındaki MBL polimorfizm 
sıklığı, sağlıklı popülasyondan farklı değildi. Yine bu 
hastalarda, amiloidoz ve diğer klinik özellikler ile MBL 
geni polimorfizmleri arasında bir ilişki gösterilememiş-
tir. AAA hastalarının ataksız dönemdeki CRP düzeyleri 
ve taşıdıkları klinik özellikler ile MBL polimorfizmleri 
arasında anlamlı ilişki bulunamaması, hastaların pro-
inflamatuvar durumda olduğunu ve MBL aracılı me-
kanizmaların bu süreçlere katkısının olmadığını düşün-
dürmektedir. Bununla birlikte, yeni ve geniş kapsamlı 
çalışmalarla konunun daha fazla aydınlatılabilmesi 
mümkün olabilir.

Bu çalışma, 19. İç Hastalıkları Kongresi’nde (11-15 
Ekim 2017, Antalya) sözlü bildiri olarak sunulmuş (SS-
015) ve sözlü bildiri üçüncülük ödülü ile ödüllendiril-
miştir.

Bu çalışma, 9th International Congress of Familial Me-
diterranean Fever and Systemic Auto Inflammatory Di-
seases (ISSAID 2017, May 4-7, Northern Cyprus) kong-
resinde poster bildiri (PP-101) olarak sunulmuştur.
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