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Amac: Periyodik ates, aftéz stomatit, farenjit ve adenopati ile
karakterize tablo olan periyodik ates, aftéz stomatit, farenjit, adenit
(PFAPA) otoenflamatuvar bir sendromdur. Ulkemiz Ailevi Akdeniz
atesinin (AAA) sik gorildigu cografyada bulunmaktadir. Bu calismada
MEFV mutasyonu tasiyiciiginin, PFAPA sendromunun klinik ¢zelliklerine
ve tedavisine etkisinin arastirilmasi amaclanmistir.

Yontem: 2019-2021 yillari arasinda, cocuk romatoloji kliniginde en az
6 ay takip edilen PFAPA sendromlu hastalarin dosyalari geriye dontik
olarak tarandi. Demografik veriler, klinik bulgular, atak sikligi ve suresi,
MEFV gen analiz sonuclari hazirlanan formlara kaydedildi.

Bulgular: Hastalarin 43’0 (%51,8) kizdi. Ortanca semptom baslama
yasi 1,5 (0,3-7) yil, tani yasi 3,5 (0,5-8) yil ve tani konulmasina
kadar gecen sure 1,5 (0-7) yildi. Altmis sekiz hastadan (%82) MEFV
gen analizi génderilmis ve 25 hastada (%36) heterezigot mutasyon
saptanmistir. En sik saptanan mutasyon E148Q’dur. Ortalama tani yasi,
semptom baslama yasl, atak stresi ve atak sikligi acisindan iki grupta
anlamli fark gézlenmedi.

Sonuc: Bu calismada, Ulkemizde oldukca sk goérilen MEFV
mutasyon tasiyiciliginin, hastaligin seyrine ve kolsisin yanitina etkisi
gosterilememistir. Yine de AAA'nin Ulkemizde sik gorildigt goz 6niine
alinarak PFAPA sendromunun klinigi ve seyri ile uyusmayan bulgulari
olan hastalarda MEFV gen analizinin istenmesi dustndlmelidir.

Anahtar Kelimeler: PFAPA sendromu, MEFV mutasyonu, periyodik
ates

Abstract

Objective: Periodic fever, aphthous stomatitis, pharyngitis, adenitis
(PFAPA) is an autoinflammatory syndrome characterized by periodic
fever, aphthous stomatitis, pharyngitis and adenopathy. Our country
is located in a geography where Familial Mediterranean fever (FMF) is
common. In this study, it was aimed to investigate the effect of MEFV
mutation carrying on the clinical features and treatment of PFAPA
syndrome.

Methods: The files of patients with PFAPA syndrome who were
followed up in the pediatric rheumatology clinic for at least 6 months
between 2019 and 2021 were retrospectively reviewed. Demographic
data, clinical findings, frequency and duration of attacks, MEFV gene
analysis results were recorded in the prepared forms.

Results: Forty-three (51.8%) of the patients were girls. The median
age of symptom onset was 1.5 (0.3-7) years, the age at diagnosis was
3.5 (0.5-8) years, and the time to diagnosis was 1.5 (0-7) years. MEFV
gene was analysed in 68 (82%) patients, and heterozygous mutations
were detected in 25 (36%) patients. The most frequent mutation was
E148Q. There was no significant difference between the two groups
in terms of mean age at diagnosis, age of symptom onset, duration of
attack and frequency of attacks.

Conclusion: In this study, the effect of MEFV mutation carriyng,
which is very common in our country, on the course of the disease and
the response to colchicine could not be demonstrated. Considering
that FMF is common in our country, MEFV gene analysis should be
considered in patients with findings inconsistent with the clinical and
course of PFAPA syndrome.
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Giris

Periyodik ates, aftéz stomatit, farenjit ve adenopati ile
karakterize tablo olan periyodik ates, aft6z stomatit, farenjit,
adenit (PFAPA) otoenflamatuvar bir sendromdur. Tlk olarak
Marshall ve ark.l" tarafindan 1987 yilinda tanimlanmustir.
Genellikle
puberteden 6nce kendiliginden diizelme egilimindedir. Ates
ataklar1 arasinda ¢ocuklar tamamen sagliklidir ve biiytime

erken ¢ocukluk doneminde goriilir ve

gelismeleri normal olarak izlenir. Tanisal bir testi yoktur,
tant klinik 6zelliklere gére konulur.

Ailevi Akdeniz atesi (AAA), tekrarlayan ates ataklarina
eslik eden ve 6-72 saat siiren, kendini siirlayan serozit
klinigi ile seyreder. Hastalik pirin proteinini kodlayan
(MEFV) genindeki mutasyonlar
sonucunda olusan, kalitsal, monogenik bir otoenflamatuvar
tablodur.

Ulkemiz ~ AAA’nin stk gorilldigi  cografyada
bulunmaktadir. Ozen ve ark.” {ilkemizdeki ¢ocukluk cagi
AAA insidansint %0,095 (1/1071) olarak bildirmistir. Saglikli
bireylerde, MEFV mutasyonu tasiyicilik orani da yiiksektir
(%20).51 Bu oranin yiiksek olmasi ¢ocukluk ¢agmimn en sik
goriilen otoenflamatuvar sendromu olan PFAPA’da da bu

Mediterrenian Fever

mutasyonlarin gorilme sikligim: artirmaktadir.

Bu calismada MEFV mutasyonu tasiyiciliginin, PFAPA
sendromunun klinik ozelliklerine ve tedavisine etkisinin
arastirilmasi amaclanmigtir.

Gerec ve Yontem

2019-2021
romatoloji kliniginde en az 6 ay takip edilen PFAPA
sendromlu hastalarn  dosyalar1  geriye
tarandi. PFAPA tanis1 modifiye Marshall kriterlerine gore;
tekrarlayan ates ataklarina eslik eden eksudatif tonsillit, aftoz
stomatit veya lenfadenitten birinin bulunmasiyla konuldu.
Hastalar ataklar arasinda saglikliyd: ve biytime gelisme

Caligmamizda, yillar1  arasinda, ¢ocuk

doniik  olarak

hizlar1 normaldi.®

Hastalarin en az iki atagi aymi doktor tarafindan
degerlendirilerek bogaz kiiltiirii alindi. Immiin yetmezlik,
siklik notropeni, bakteriyel ve wviral tst solunum yolu
enfeksiyonu ekarte edildi. Etiyolojide herhangi bir neden
saptanmayan hastalarda steroid yanit1 degerlendirildi. Steroid
yaniti, 1 mg/kg metilprednizolon tedavisi sonrasinda 24 saat
icerisinde atesin diismesi olarak kabul edildi. Steroid tedavisi
tanisal amacl kullanildi ve atak sikligini artiracagindan
dolay1 tedavide kullanilmadi.

Atak siiresi, atak sikligi ve steroid tedavisine yanit
degerlendirildi. Hastalarin demografik verileri, klinik
bulgular, akut faz belirtecleri ve genetik analiz sonuclar1

kaydedildi.
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PFAPA ile uyumlu olmayan hasta yagi, aile 6ykiisi, gogiis
agrist, karm agrisi, dokiintii ve artrit varligr pozitif genetik
test belirleyicileri olarak kabul edilerek MEFV gen analizi
gonderilen hastalarin, sonuglari dosyalarindan geriye dontik
olarak kaydedildi."! MEFV gen analizi icin 2, 3 ve 10. ekzon
mutasyonlar: tarandi. Heterozigot MEFV mutasyonu olan
ve mutasyonu olmayan PFAPA hastalari, klinik 6zellikler ve
tedavi yanit1 a¢isindan kargilagtirildi.

Marshall tani kriterlerini karsilamayan ve MEFV gen
analizinde homozigot ya da birlesik heterozigot mutasyonu
hastalar caligma dis1 birakaldi.

Ailelere hastalik ve tedavi yontemleri hakkinda bilgi
verildi. Tonsillektomi uygulananlar ve profilaktik kolsisin
tedavisi kullananlar kaydedildi.

Kolsisin  tedavisine yanit, tedavi sonrasi ataklarm
olmamasi olarak tanimlandi. Kismi yanit ise tedavi sonrasi
atak sikliginda ve stiresinde azalma olarak belirlendi. Atak
sikligr ve siiresinde belirgin degisiklik olmayan hastalar,

yanitsiz olarak kabul edildi.

Bu calisma icin Ankara Sehir Hastanesi’nden 01.09.2021
tarihli etik kurul onayr alindi (E2-21-751). Calismamiz
geriye doniik oldugu i¢in hastalardan onam alinmadi. Tim
prosedirler Helsinki Bildirgesi ilkelerine ve insan ve hayvan
haklarina gore yapilmistir.

istatistiksel Analiz

Istatiksel ~degerlendirmede IBM SPSS  Statistics
26.0 (SPSS, Inc, Chicago, IL, USA) kullanildi. Normal
dagilan stirekli degiskenler ortalama = standart sapma,
normal dagilmayan stireli degiskenler ortanca (minimum-
maksimum) olarak hesaplandi. Kategorik degiskenler
ki-kare testi ile degerlendirildi, sayilar ve yiizde olarak
hesaplandi. Mann-Whitney U testi, bagimsiz degiskenleri
kargilastirmada kullanildi. Anlamlilik diizeyi p < 0,05 olarak
kabul edildi.

Bulgular

Periyodik ates, aftéz stomatit, farenjit, adenit sendromu
tanist konulan ve en az 6 ay takip edilen 83 hasta caligmaya
alindi. Hastalarin 43’d (%51,8) kizdi. Ortanca semptom
baglama yast 1,5 (0,3-7) yil, tan1 yast 3,5 (0,5-8) yil ve tamu
konulmasma kadar gegen siire 1,5 (0-7) yil olup detayl
demografik veriler, klinik bulgular ve uygulanan tedaviler
Tablo 1’de verilmistir.

Hastalarin tamaminda ates mevcuttu. Atesi takiben en
sik gortilen klinik bulgular sirasiyla kriptik tonsillit (%97,6),
farenjit (%91,6) ve servikal lenfadenopati (%80,7) olarak
bulundu. Bas agris1 (%1,2) en az goriilen semptom iken,
artrit hastalarin hicbirinde yoktu. Tim hastalarda ataklar
esnasinda bakilan akut faz belirtecleri yiiksekdi.



Alumis sekiz hastadan (%82) MEF)V gen analizi
gonderilmis ve 25 hastada (%36) heterezigot mutasyon
saptanmugtir. Hastalarin 11’inde E148Q), 8’inde M694V,
2’sinde M680I, 2’sinde V726A, 1’inde R761H ve 1’inde
P369S heterezigot mutasyonu saptandi.

PFAPA hastalarinin 57’sine (%69) profilaktik kolsisin
tedavisi baglandi ve 45 (%79) hastada kolsisine yanit goriildi.
Kolsisine kismi yanit veren 3 hastaya ve yanit vermeyen 2
hastaya, ila¢ kullanmay1 istemeyen bir hastaya tonsillektomi
onerildi. Tonsillektomi yapilan 6 hastanin tamaminda,
ameliyat sonrasinda atak gozlenmedi. Yirmi alt hasta ilacsiz
takip edildi ve ataklar kendiliginden sonlandi.

Tablo 1. PFAPA sendromlu hastalarin demografik, klinik verileri ve tedavi
yanitinin degerlendirilmesi

Demografik veriler Hasta Sayisi
Hasta sayisi 83

Kiz cinsiyet, n (%) 43 (%51,8)
Semptom baslama yasi (ay), ortanca (min-maks) 18 (4-84)
Tani yasi (yil), ortanca (min-maks) 3,5(0,5-8)
Taniya kadar gecen sure (yil), ortanca (min-maks) 1,5 (0-7)
Ates siresi (gtin), ortanca (min-maks) 4 (1-10)
Yillik atak sayisi, ortanca (min-maks) 12 (4-24)
Takip suresi (ay), ortanca (min-maks) 6 (6-72)

Klinik veriler
Ates, n (%) 83 (
Kriptik tonsillit, n (%) 81(97,6)
Aftoz stomatit, n (%) 38 (45,8)
Servikal lenfodenopati, n (%) 67 (80,7)
76 (91,6)
26 (31,3)

100)

Farenjit, n (%)

Karin agrisi, n (%) 31,3
Kusma/Mide bulantisi, n (%) 9(10,8)
Artralji, n (%) 16 (19,3)
ishal, n (%) 4(4,8)
Artrit, n (%) 0(0)

Bas agrisi, n (%) 1(1,2)
Akut faz yuksekligi, n (%) 83 (100)
MEFV gen mutasyon %) 25/68 (36)
E148Q/Normal 11 (44)
M694V/Normal 8(32)
M680I/Normal 2 (8)
V726A/Normal 2 (8)
R761H/Normal 1(4)
P369S/Normal 1(4)
Tedavi ve tedaviye yanit

Kolsisin, n (%) 57 (69)
Kolsisin yanit, n (%) 45 (79)
Kolsisin kismi yanit, n (%) 6(%10,5)
Kolsisin yanitsiz, n (%) 6(%10,5)
Tonsillektomi, n (%) 6(7,2)
Tonsillektomi yanit, n (%) 6 (100)

Maks: Maksimum, MEFV: Mediterranean fever, Min: Minimum, PFAPA: Periyodik
ates, aftéz stomatit, farenjit, adenit

m Tekgoz ve ark. PFAPA sendromu ve MEFV gen mutasyonlari

MEFV  mutasyonu saptanan  hastalarin =~ %77’si,
saptanmayan hastalarm ise %351 kiz hastaydi. MEFV
tastyicilig olan grupta kiz sikligi daha fazlayd: fakat istatiksel
olarak anlamli fark bulunmadi (p=0,6). Ortalama tani yasi,
semptom baglama yagi, atak siiresi ve atak siklig1 agisindan
iki grupta anlamli fark gozlenmedi. Servikal lenfadenopati
ve ishal, MEFV tagtyiciligi olan hastalarda daha az siklikta
saptandi, ancak istatiksel olarak anlamli degildi (sirasiyla %8-
%74, %0-%9,3). Diger klinik 6zellikler ve tedavi agisindan
her iki grupta fark gorilmedi. Bu iki grubun demografik
verileri, klinik 6zellikleri ve uygulanan tedaviler acisindan
kargilagtirilmas: Tablo 2’de verilmigtir.

Tartisma

Periyodik ates, aftéz stomatit, farenjit, adenit sendromu
3-8 haftada bir 3-6 giin siiren ates ataklar1 ile karakterize
poligenik/multifaktoriyel bir hastaliktir.! Cocukluk caginda
diinyada en sik goriilen periyodik ates sendromudur. Bir
baska periyodik ates nedeni olan AAA’nin patogenezinden
sorumlu MEFV gen mutasyonu tastyiciligi tilkemizde %20
oranindadir.’? MEFV gen mutasyon varliginda, enflamatuvar
bagirsak hastaligi, vaskiilit, juvenil idiopatik artrit gibi
hastaliklarin seyri degismektedir.””! Geriye doniik ve kesitsel
yaptigimiz bu c¢aligmada PFAPA sendromlu hastalarda
MEFV mutasyon tastyicthiginin hastaligin klinigi, seyri ve
tedavi secenekleri tizerinde etkisi olmadigini belirledik.

Caligmamizda  semptomlarin  baglama  yagindan
tantya kadar gecen siire 1,5 yil olarak saptandi ve bu siire
onceki galigmalara benzer olarak bulundu. Semptomlarin
baslamasindan, tan: konulmasina kadar gegen siire, 6nceki

caligmalarda da 7-9]

18-24 ay arasinda degismekteydi.
PFAPA sendromu i¢in tan1 koydurucu klinik ve laboratuvar
parametrelenin  olmamast tani

Ataklarin  farkli hekimler tarafindan degerlendirilmesi

stirecini  uzatmaktadir.
sonucu periyodisitenin fark edilememesi ya da tlkemizde
ateglenme nedeniyle yapilan bagvurularin ¢ogunlugunun
cocuk acil polikliniklerine yapilmasi, tanida gecikmenin
nedeni olabilir.

Calisgmamizdaki hastalarin  tamaminda ataklarda ateg
ve yiiksek akut faz belirtecleri mevcuttu. Kriptik tonsillit
(%97) ve farenjit (%91,6) en sik gorilen klinik bulgulardi.
Literatiirden farkli olarak servikal lenfadenit (%80,7) siklig
daha yiiksek, aftoz stomatit (%45) sikligr ise daha digiikti.
-9 Hastalarin {icte birinde ates ataklarina eslik eden karin
agrisi bulunmaktaydi. Bu durum AAA hastalig: ve tasiyicilig
sik olan iilkemizde tani zorluguna ve karigikligina neden
olabilir. Ozellikle AAA’nin endemik oldugu bélgelerden biri
iilkemizde, birbirinden tamamuiyla farkli olan bu iki hastalik
icin tanimlayict caligmalar meveuttur. Adrovic ve ark.'% AAA
icin tipik olan karin agrisinin, PFAPA ataklarina daha nadir



Tablo 2. MEFV gen mutasyonu olan ve olmayan PFAPA sendromlu hastalarin karsilastiriimasi

Mutasyon var (n=25) Mutasyon yok (n=43) p
Kiz cinsiyet n (%) 14(77,7) 21(35) 0,6*
Tani yasl (yil), ortanca (min-maks) 4 (1-8) 3(0,5-8) 0,5%*
Semptom baslama yasi (yil), ortanca (min-mak) 1,5 (0,25-6,5) 1(0,4-5) 0,8
Taniya kadar gecen sure (yil), ortanca (min-maks) 1,75 (0,3-4,5) 1,5 (0-7) 0,7
Ates suresi (gin), ortanca (min-maks) 4 (2-9) 4 (2-10) 0,7
Atak sayisi (yil), ortanca (min-maks) 12 (6-36) 12 (4-24) 0,1
Artralji, n (%) 4 (16) 6 (14) 0,8
Bulanti/Kusma, n (%) 4(16) 5(11,6) 0,6
Dokantd, n (%) 1(4) 1(2,3) 0,7
Farenjit, n (%) 24 (96) 38(88,3) 0,28
Aftdz stomatit, n (%) 12 (48) 17 (39,5) 0,6
Kriptik tonsilit, n (%) 25 (100) 41 (95,3) 0,27
Servikal lenfadenopati, n (%) 20 (8) 34 (79) 1
ishal, n (%) 0(0) 4(9,3) 0,11
Karin agrisi, n (%) 9 (36) 12 (28) 0,4
Kolsisin, n (%) 19 (76) 33(76,7) 1
Kolsisin yanit, n (%) 16 (84) 25(75,7) 0,7
Tonsillektomi, n (%) 3(12) 1(2,3) 0,1
Tonsillektomi yanit, n (%) 3(100) 1(100) 0,1

*Ki-kare testi, **Mann-Whitney U testi, Maks: Maksimum, MEFV: Mediterranean fever, Min: Minimum, PFAPA: Periyodik ates, aftéz stomatit, farenjit, adenit

eslik ettifini, mezenter lenfadenitten kaynaklandigi icin
akut serozite gore daha hafif oldugunu bildirmigtir. AAA
ataklarinda, PFAPA’dan farkli olarak tist solunum yoluna ait
semptomun gorilmedigi bildirilmistir. Bu nedenle PFAPA
tanist konulmadan 6nce hastalarin atakta degerlendirilmesi,
oykiiyle birlikte detayli fizik muayene yapilmasi tanida
oldukea kiymetlidir.

Tekrarlayan ates ataklarmma karin agrisi, gogis agris,
artritve dokiintii semptomlarinin eslik ettigi ve semptomlarin
erken yasta basladigi hastalarda, diger otoenflamatuvar
hastaliklarin ayiricr tanisini yapabilmek i¢in genetik analiz
de olduk¢a 6nemlidir.”!

Semptomlarin erken baglangicli olmasi (<2 yas) ve PFAPA
klinigine uymayan atipik semptomlar varliginda MEFV
gen analizi istenmigtir. Genetik analiz istenen 68 hastanin
%63’iinde erken baglangic, %37’sinde ise eslik eden karin
agris1, dokiinti, ishal gibi atipik semptomlar bulunmaktaydi.
MEFV gen analizi c¢aligitlan 68 hastanin  %36,7’sinde
heterezigot mutasyon saptandi. Heterozigot mutasyon
saptanan hastalarin hicbirinde AAA’y1 diistindiirecek klinik
bulgular yoktu. Heterozigot MEFV mutasyonu ve PFAFA
birlikteligi icin 6nceki ¢aligmalarda bu oran %24-65 arasinda
degismektedir."? Gunes ve ark.’min™! MEFV gen analizi
yapilan 231 PFAPA hastasini inceledigi ¢aligmada hastalarin
57’sinde (%24,7) MEFV tagtyiciligi oldugu saptandi. MEFV
tagtyiciligt olan hastalarin; %40’inda M694V, %12,2’sinde
E148Q oldugunu gosterdiler. Bu ¢alismadan farkli olarak
bizim caligmamizda E148Q (%44) tastyiciligi, M694V
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(%32) tastyicihigindan daha sik goriildi. Bunun nedeni
mutasyonlarin dagiliminda boélgesel farkliliklar olmast ve
saglikli Tiirk toplumunda en sik goriilen (%12) heterozigot
mutasyonun E148Q olmas ile aciklanabilir.P!

AAA ile iligkili MEFV mutasyonlarinin, bazi hastaliklarin
ve klinik durumlarin seyrini etkiledigi gosterilmistir.
Yalginkaya ve ark.’nmn™®! 29 poliarteritis nodosa (PAN)
hastasini igeren serisinde, hastalarin %38’inde MEFV
geninde mutasyon bulunmustur ve MEFV mutasyonunun
PAN gelisimi i¢in risk faktori olabilecegi 6ne siirtilmistiir.
Ulkemizde immiinoglobulin A vaskiiliti olan 1.120 cocuk
hastay1 iceren bir calismada, MEFV mutasyon tagiyiciligt
%15,6
yakini ekzon 10 mutasyonudur. Ekzon 10 mutasyonu

olarak  bildirilmigtir.  Tastyicilarin = yarisina
tasiyan grupta; karin agrisi, artrit, skrotal tutulum, relaps
orani ve yiiksek akut faz belirtecleri daha sik goriiliirken,
ekzon 2 ve 3 mutasyonu olan grupta anlaml fark
gozlenmemistir.'™ Zhong ve ark.’nin™! sistemik juvenil
idiopatik artrit hastalarinda, MEFV mutasyon tastyiciliginin
etkisini inceledigi caligmasinda, M694V tagiyiciligr risk
faktort olarak gosterilirken, ekzon 2 ve 3 tastyiciliginin
risk faktorii olmadigr bildirilmistir. Yakin zamanda Ozdel
ve ark.”l PFAPA sendromu olan 70 hastada, %47 oraninda
MEFV mutasyon tagiyicigi bulmustur. En sik saptanan
mutasyon M694V’dir. Mutasyonu olan hastalarin atak siiresi
ve sikliginin daha fazla, bununla birlikte kolsisin tedavisine
yanitin daha iyi oldugu goriilmistiir. Baska bir calismada
diger varyantlara oranla ekzon 10 mutasyonu olan hastalarin,



PFAPA baslangic yasinin daha biyiik ve atak sirelerinin
daha kisa oldugu bildirilmistir."® Bunun tersine literatiirde
mutasyon tagtyiciliginin hastaligin klinigi ve tedavisi tizerine
etkisinin olmadigini bildiren c¢alismalar vardir.'”? Bizim
calismamizda mutasyonu olan ve olmayan iki grup arasinda,
semptom siiresi, stkligy, klinik bulgular ve kolsisin tedavisine
yanit agisindan anlamli fark gozlenmedi. Bunun nedeni
calismamizda en sik saptanan mutasyonunun, bir 2. ekzon
mutasyonu olan E148Q olmas ile acgiklanabilir. Daha fazla
ekzon 10 ve diger mutasyon tagtyicilarini igeren ¢alismalarin
yapilmasi, mutasyonun PFAPA sendromu tizerindeki etkisini
belirlemede yardimer olacaktir.

PFAPA sendromunun tedavisine yonelik fikir birligi
bulunmamaktadir.  Tedavi  secenekleri  merkezlere
gore degismektedir. CARRA (Childhood Arthritis and
Rheumatology Research Alliance) c¢aligma grubunun
PFAPA tedavisine yonelik yaymladigi calisma raporunda,
semptomatik tedavi icin antipiretik veya kortikosteroid,
profilaksi icin simetidin veya kolsisin, cerrahi tedavi olarak

da tonsillektominin segilebilecegini bildirmistir.!'®!
Profilakside etkili
belirten ¢alismalar bulunmaktadir. Dusser ve ark.!'”! kolsisin
profilaksisi bagladigi 25 PFAPA hastasinin 9’unda atak
sikliginin 2 atak/yilin altna indigini ve ataklari azalan grupta

kolsisin  kullaniminin oldugunu

[19

MEFV mutasyon tastyicilign oraninin, yanitsiz olan gruba
gore daha fazla oldugunu bildirmistir. Bagka bir ¢aligmada
profilaktik kolsisin  baglanan 356 PFAPA hastasinin
%85’inde, atak sikliginda anlamli bir azalma gorilmiis ve bu
oran MEFV mutasyon tagtyicist olan grupta istatiksel agidan
anlamli olarak yiiksek bulunmugtur.' Ozdel ve ark.” MEFV
mutasyonunun PFAPA’nin seyri ve siddeti tizerine etkisini
aragtirdig: bir caligma da, heterozigot MEFV mutasyonu olan
grupta kolsisin profilaksisinin atak sikligini ve uzunlugunu
anlamli derecede azalttugr bildirilmistir. Calismanuzda 57
(%69) hastaya kolsisin profilaksisi baglanmisti ve profilaksi
alan hastalarin %79unda kolsisin yamiti gorildi. Kolsisin
tedavisine yanitsiz 6 hastanin tamaminda tonsillektomi
yapild: ve sonrasinda atak goriilmedi. Kolsisin kullaniminin,
atak  sikhigimi

azaltugint  gosteren bagka ¢aligmalarda

bulunmaktadir.”!?% Bununla birlikte medikal tedaviye

direncli olgularda ise tonsillektomi etkili bir yontemdir.???

Calismanin Kisithhiklari

Bu calismanmn kisithiligr tek merkezli ve geriye doniik
olarak vyapilmasidir. MEFV gen mutasyonun PFAPA
sendromu {izerine etkisinin net anlagilabilmesi i¢in daha
genis kohortlu ve ¢cok merkezli caligmalara ihtiya¢ vardir.

m Tekgoz ve ark. PFAPA sendromu ve MEFV gen mutasyonlari

Sonuc

Sonug¢ olarak bu calismada, iilkemizde olduk¢a sik
goriilen MEFV mutasyon tastyiciliginin hastaligin seyrine
ve kolgisin yanitina etkisi gosterilememigtir. AAA siklig1 g6z
ontine almarak PFAPA sendromunun baslangic yasi, klinigi
ve seyri ile uyusmayan bulgulart olan hastalarda MEFV gen
analizinin istenmesi diginilmelidir. Kolsisin profilaksisi,
literatirle uyumlu olarak bizim ¢alismamizda da etkili
goriilmistiir. Cerrahinin bir secenek olamayacagi hastalarda
tedavi secenekleri arasinda degerlendirilebilir.

Ayrica PFAPA sendromu, cocukluk caginm en sik
periyodik ates nedenidir ancak tani almasi gecikebilir. Bu
nedenle gereksiz ve sik antibiyotik kullanimini engellemek
icin, PFAPA sendromu akilda tutulmali, ¢ocuk acil ve genel
cocuk doktorlarinin farkindaligr artirilmalidur.
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