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Klinik olarak Ailesel Akdeniz Atesi (AAA) tanisi alip genetik analizi yapilmis olan olgularimizin genetik mutas-
yon tiplerinin, klinik agirlik skorlamasi ile mutasyon analizi arasindaki iliskinin arastirilmasi ve farkl bolgeler-
den basvuran hastalarin bolgelere gére dagiliminin incelenmesi planlandi. 2004-2008 yillar arasinda klinigimi-
ze non-spesifik semptomlarla bagvurup AAA tanist alan ve genetik analizi yapilan 37 pediatrik hasta ¢caliymaya
dahil edildi. Hastalarin tibbi kayitlari retrospektif olarak gézden gegirildi. Hastalarin yas ortalamas: 10,35+3,4
yil bulundu. En sik bagvuru nedeni karin agrisi (%100) ve atesti (%89). Genetik inceleme sonuglar1 degerlendi-
rildiginde en sik rastlanilan mutasyonlar; M694V (%50), E148Q (%13,8), M6801I (%11,1) ve V726A (%2,72)
olarak saptandi. Mutasyon analizleri ile hastalifin agirlik skoru arasindaki iligkiye bakildiginda, en yiiksek skor-
larmn M694V homozigot (8,25), M694V/N heterozigot (6,6) ve M694V-M680I heterozigot (5,6) mutasyonlu ol-
gulara ait oldugu goriildii. En yiiksek agirlik skorunun M694V homozigot mutasyonlu olgularimiza ve en dii-
siik agirlik skorunun da V726A mutasyonunu tek allelde tastyan olgularimiza ait oldugu saptandi. Ulkemiz gibi
AAA insidansimin yiiksek oldugu iilkelerde, klinik bulgularin siipheli oldugu durumlarda genetik analiz destek-
leyicidir. Toplumumuzda siklikla gézlenen MEFV geni mutasyonlarinin belirlenmesi ve klinik ve demografik
bulgularla iligkilerinin saptanmasi, AAA’l1 hastalarin tan1 ve izleminde yardimeci olacaktir.
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CASES WITH FAMILIAL MEDITERRANEAN FEVER

We planned to investigate the types of genetic mutations, the relationship between mutation analysis and
disease severity score and the regional distribution of our patients who were clinically diagnosed as familial
Mediterranean fever (FMF), who were genetically analyzed. Thirty-seven patients admitted to our department
with various non-specific symptoms and diagnosed as FMF between 2004-2008 were included in this study.
The medical records of the patients were evaluated retrospectively. The mean age of the patients was 10.35+3.4
vears. The most common complaints were abdominal pain (100%) and fever (89%). The results of the genetic
analysis revealed that M694V (50%), E1480 (13.8%), M680I (11.1%) and V7264 (2.72%) were the most com-
mon mutations. Regarding the relationship between the disease severity score and the mutational analysis,
the highest scores were those of M694V homozygote (8.25), M694V/N heterozygote (6.6) and M694V-M6801
heterozygote (5.6) mutations. Although the clinical features do not support an exact diagnosis, in any case of
suspicion, FMF should be genetically analyzed particularly in a country with high incidence of FMF like in
Turkey. MEFV gene mutations are frequently seen in our society and discovering their relations with clinical
and demographic findings will help in the diagnosis and tracking of the patients with FMF.
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Ailesel Akdeniz Atesi (AAA) tekrarlayan karin
agrisi, ates, eklem agrilar ve ciltte dokiintii sika-
yetleri ile karsimiza ¢ikan; 6zellikle Yahudi, Er-
meni, Tiirk ve Arap toplumlarinda sik goriilen oto-
zomal resesif bir hastaliktir. Ulkemizden yaym-
lanan bir¢ok ¢alismada Tiirklerde en sik M694V
mutasyonunun gorildiigii ve tastyicilik oraninin
da %2’lere kadar ¢ikabildigi gosterilmigtir.t'*!

Hastalik klinik olarak ¢ok farkl: tablolarda goriile-
bilmektedir. Belirgin patognomonik belirtiler bu-
lunmadig, biyokimyasal veya baska yontemlerle
yapilan testler de kesin tan1 koydurucu olmadigi
icin tanist oldukga zordur."! Tan1 igin degisik ol-
clitler gelistirilmis olup bunlar i¢inde en sik kulla-
nilan Tel-Hashomer olgiitleridir.[*!

1997 yilinda, hastaliktan sorumlu tutulan MEFV
geni, kromozom 16p13.3’da haritalanmig ve bu
tarihten itibaren on eksondan olusan bu gende
hastalikla ilgili mutasyonlar tanimlanmaya bas-
lanmugtir.'% Bugiine kadar literatiirde 100’den
fazla mutasyon tanimlanmis, mutasyonlarin sa-
yist ve cesidinin toplumlar arasinda degisiklik
gosterdigi gesitli ¢alismalarda gosterilmigtir.[!'-%)
AAA’nmm degisik etnik kdkenli hastalarda farkli
klinik bulgularla seyretmesinin bu genetik farkli-
l1ga bagl olabilecegi diisliniilmiis ve yapilan ¢ok
sayida caligsmalarda genetik mutasyonlarin hasta-
ligin seyri lizerine etkisi aragtirtlmigtir.['+2%

MEFV geninin belirlenmesi ve mutasyonlarin ta-
mimlanmasi AAA’nin tanisi i¢in molekiiler gene-
tik caligmalara olanak saglamistir. Gergeklestiri-
len tani testleri non-invaziv olup klinik sendrom
oncesinde hastalarin tanisini saglamada onemli
rol oynamaktadir. Molekiiler genetik testler AAA
hastasi oldugu daha onceden bilinen hastalarin
risk tagiyan kardeslerinin belirlenmesi ve kolsisin
tedavisine zamaninda baslanmasi bakimindan da
onem tasimaktadir.

Bu calisma, Dr. Liitfi Kirdar Kartal Egitim ve Aras-
tirma Hastanesi 1. Cocuk Klinigi’nde bulunan, an-
cak ozellikle Dogu Anadolu ve Karadeniz bolge-
sinden yogun go¢ alan bir bolgede yerlesimli has-
tanemizde, klinik olarak AAA tanis1 almis olan 37
hastamizin genetik mutasyonlarmin arastirilmasi
ve bu mutasyonlarin hastaligin klinik seyri {izerin-
deki etkilerini belirlemek amaciyla planlanda.
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HASTALAR VE YONTEM

Calisma grubumuzu 2004-2008 yillar1 arasinda,
tekrarlayan ates ve karin agris1 sikayetleri ile kli-
nik ve polikliniklerimize bagvurup, Tel-Hashomer
Olciitlerine gére AAA tanisi alan ve genetik ana-
lizleri yaptirilmis olan 37 olgu olusturdu.

Hastalarin medikal kayitlar1 retrospektif olarak
incelendi ve hastalar cinsiyet, hastaligin baslangi¢
yasl, tan1 yasi, ates, karmn agrisi, gogiis agrisi, art-
rit, erizipel benzeri eritem, dykiilerinde apendek-
tomi ya da akut romatizmal ates (ARA) tanisi var-
1181, hastalik agirlik skoru, amiloidoz gelisimi, ai-
lede AAA ve amiloidoz hikayesi ve ailenin koken
aldig1 bolge ve kolsisin yan etkileri agisindan de-
gerlendirildi. Elde edilen bilgiler, diizenlenen ca-
lisma formlarina kaydedildi.

Olgularin mutasyon analizi Istanbul Universite-
si Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Molekiiler Onkoloji
ve Hematopatoloji Aragtirma Merkezi’nde Strip
Assay yontemiyle yapildi. MEFV geni ile iliskili
12 mutasyonun taranmasi igin, ters hibridizasyon
yontemini temel alan FMF StripAssay kiti (Vien-
nalLab Labordiagnostika, Viyana, Avusturya) kul-
lanildu.

Hastalik agirlik skorlamasi bulgularin daha erken
baslamasi, eklem tutulumunun siklig1 ve ciddiye-
ti, erizipel benzeri eritem varlig1 ve semptomlarin
kontrol altina alinmasi icin gerekli kolsisin dozu
ve amiloidoz varlig1 olarak tanimlanan asagidaki
olgiitlere gore hesaplandi.['2!

Hastalik Agirhik Skorlamasi
1. Baslangi¢ yas1
5 yas alt1: 3 puan
5-10 yas arast: 2 puan
10-20 yas arast: 1 puan
20 yas tstii: 0 puan
2. Atak sikhig
Ayda ikiden fazla atak: 3 puan
Ayda 1-2 atak: 2 puan
Ayda bir ataktan az: 1 puan

3. Ataklar kontrol eden kolsisin dozu
Yanit yok: 4 puan
2 mg/giin: 3 puan
1,5 mg/giin: 2 puan
1 mg/giin: 1 puan
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4. Eklem tutulumu
Uzamus artrit: 3 puan
Akut eklem tutulumu: 2 puan

5. Erizipel benzeri eritem
Varsa: 2 puan

6. Amiloidoz
Varsa: 3 puan
Fenotip II seklinde ortaya ¢ikarsa: 4 puan

Skorlama

Hafif hastalik: 2-5 puan
Orta agirlikta hastalik: 6-10 puan
Agir hastalik: 10 puan {istii

BULGULAR

Ocak 2004-Ocak 2008 tarihleri arasinda klinigi-
mize bagvurup AAA tanisi alan 19’u kiz (%51,4)
ve 18’1 erkek (%48,6) olmak {izere toplam 37 olgu
calismamiza dahil edildi.

Hastalarimizin ¢aligma anindaki yas ortalamasi
10,35+3.,4 y1l (dagilim 5-18 yas) iken, klinik bul-
gularimin bagladig1 ortalama yas 6,74+2,6 (dagi-
lim 2-13 yas) olarak saptandi. Ortalama tani alma
yast ise 8,45+2,27 yil (dagilim 4-14 yas) idi.

Hastalarin aile oykiileri gdzden gegirildiginde 13
(%35,1) hastanin anne babas1 arasinda akrabalik
bulundugu goriildii. Sadece ii¢ (%8) ailede tam
almis AAA’ll birey Oykiisii oldugu belirtilirken,
Oykii derinlestirilip benzer sikayetler ve bobrek
yetmezligi varligi sorgulandiginda dokuz ailenin
daha benzer 6ykii verdigi gézlendi.

Hastalarimiz klinik 6zelliklerine gore degerlendi-
rildiginde, karin agrisinin en sik bagvuru sikaye-
ti oldugu goriildii. Olgularin tamaminda (%100)
karin agrist mevcut iken, bunu ates (%89), eklem
agrisi (%48) ve gogiis agrisi (%35) izlemekte idi
(Tablo I).

Olgularin 6z ge¢mislerinde, 7’sinin (%19) akut
apandisit 6n tanisi ile bir saghk kurulusunda iz-
lendigi ve ii¢ (%8) olguya apendektomi uygulan-
dig1 6grenildi. Ayrica 3 (%8) olguya da AAA ta-
nis1 6ncesinde, farkli merkezlerde ARA tanisi ko-
nuldugu ve penisilin profilaksisi baslandig1 sap-
tandu.

Tan1 6ncesindeki ortalama semptom siiresi iki yil
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(dagilim 4 ay- 10 yil) olarak saptanan olgularin
3’iinde (%8) tan1 aninda proteiniiri ve amiloidoz
mevcuttu.

Her olgu i¢in ‘Hastalik Agirlik Skoru’ hesaplan-
di. Ortalama agirlik skoru 5,9 (dagilim 4-14) ola-
rak bulundu. On dokuz (%51,4) olgunun hafif,
12 (%32,4) olgunun orta ve 6 (%16,2) olgunun
da agir hastalik grubunda oldugu goriildii (Tablo
IT). Olgularin toplamda %83,8 gibi biiyiik kismi-
nin hafif ve orta grupta olmasi, ayrica hepatosp-
lenomegali saptanan 3 olgunun hepsinin agirlik
skorunun 10’un iistiinde olmas1 dikkat ¢ekici bu-
lundu.

Hastalarin genetik inceleme sonuglari deger-
lendirildiginde; en sik M694V/M694V mutas-
yonu 11 olguda (%29,7) goriilirken, M694V/
M680I bilesik heterozigot mutasyonu 8 olguda
(%21,6) ve sirastyla M694V/N heterozigot mu-
tasyonu 6 (%16,2), E148Q/N heterozigot mu-
tasyonu 6 (%16,2), E148Q homozigot mutas-
yonu 2 (%5,4), V726A/N heterozigot mutasyo-
nu 2 (%5,4), M680I/N heterozigot mutasyonu 1
(%2,7) ve M680I/V726A heterozigot mutasyonu
1 (%2,7) olguda saptandi (Tablo III).

Tablo I. Hastalarimizin klinik bulgu sikliklari

Klinik bulgular Sayl Yiizde
Karin agrisi 37 100
Ates 33 89
Eklem agrisi 18 48
Gogus agrisi 13 35
Artrit 6 16
Erizipel benzeri eritem 4 11
Apendektomi dykuisiu 3 8
ARA tanisi 6ykusi 3 8
Hepatomegali 3 8
Splenomegali 3 8

Tablo Il. Hastalarin agirlik skorlamasina gore dagilimi

Hastalik agirlik skorlamasi Sayl Yiizde
Hafif hastalik 19 51,4
Orta agirhkta hastalik 12 32,4
Agir hastalik 6 16,2
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Tablo lll. Mutasyonlarina gore genotip dagilimlari

Mutasyon Sayi Yuzde
M694V / M694V 11 29,7
M694V / M680I 8 21,6
M694V /N 6 16,2
E148Q/N 6 16,2
E148Q/E148Q 2 54
V726A /N 2 54
M6801/ N 1 2,7
M6801/ V726A 1 2,7

Mutasyonlarin allel frekanslar1 degerlendirildigin-
de; M694V mutasyonu toplam 72 allelin 36’sin-
da (%50), E148Q mutasyonu 10’unda (%13,8),
M680I mutasyonu 8’inde (%11,1) ve V726A mu-
tasyonu da 3’iinde (%2,72) izlendi.

Mutasyon analizlerine gore agirlik skoru ortala-
malarina bakildiginda, M694V homozigot mu-
tasyonlu olgularin ortalama agirlik skorunun 8,25
(dagilim 4-14); M694V/N heterozigot mutasyon-
lu olgularin ortalama agirlik skorunu 6,6 (dagi-
lim 4-7); M694V-M680I heterozigot mutasyon-
lu olgularin ortalama agirlik skorunun 5,6 (dagi-
lim 4-8); E148Q/N heterozigot mutasyonlu olgu-
larin ortalama agirlik skorunun 5,1 (dagilim 4-7);
V726A/N heterozigot mutasyonlu olgularin orta-
lama agirlik skorunun 4,5 (dagilim 4-5) ve E148Q
homozigot mutasyonlu tek olgunun agirlik skoru-
nun da 5 oldugu goriildii. Gruplarin agirlik skor-
lart ANOVA Testi ile karsilastirildiginda arala-
rinda istatistiksel olarak anlamli bir fark bulun-

Tablo IV. Mutasyon tiplerine gore hastalik agirlik

skorlari
Mutasyon tipi Agirhik skoru Agirhk skoru
ortalamasi  alt-Ust degerleri

M694V / M694V 8,25 4-14
M694V / M680I 5,6 4-8
M694V /N 6,6 4-7
E148Q/N 51 4-7
E148Q/E148Q 5 5
V726A /N 4,5 4-5
M680I /N 4 4
M680I1 /V726A 4 4
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madi (p=0,049). Ancak, en yiiksek agirlik skoru-
nun M694V mutasyonunu homozigot olarak tasi-
yan olgularimiza ve en diisiik agirlik skorunun da
V726A mutasyonunu tek allelde tagiyan olgulari-
miza ait oldugu saptandi (Tablo I'V).

Hastalarimizin bolgelere dagilimi incelendigin-
de, en ¢ok hastamizin (13 olgu-%35,1) Karade-
niz bolgesinden geldigi goriildii. Bunu Dogu Ana-
dolu Bélgesinden gelen 10 (%27) olgu, I¢ Ana-
dolu Boélgesinden gelen 9 (%24,3) olgu, Giliney
Dogu Anadolu Bolgesinden gelen 3 (%8,1) olgu
ve Marmara Bolgesinden gelen 2 (%5,4) olgu iz-
lemekte idi.

Tiim olgular kolsisinin en sik yan etkileri olarak
bilinen sa¢ dokiilmesi, ishal ve 16kopeni agisin-
dan gbzden gegirildi ve sadece 2 (%5,4) olguda
sac dokiilmesi oldugu tespit edildi; diger yan etki-
lere rastlanmadi.

TARTISMA

AAA Yahudi, Ermeni, Arap ve Tiirklerden olusan
dort etnik niifusta 6zellikle sik rastlanan, preva-
lans1 yiiksek, otozomal resesif gegisli, klinikte ta-
nist ¢ogu zaman giicliikkle konan sistemik enfla-
matuvar bir hastalik tablosudur.l">¢!11 AAA eris-
kinlerde goriilebilse de, esas olarak genellikle
5-15 yaslan arasinda semptom veren bir ¢ocuk-
luk cag1 hastaligidir. Yapilan ¢esitli ¢caligmalarda
yenidogan déneminden itibaren gesitli bulgulara
rastlanabilecegi gosterilmistir. Bizim ¢aligsma gru-
bumuzda sikayetlerin basladigi en diisiik yas 18
ay ve sikayetin baglamasi ile tan1 arasindaki siire
de yaklagik iki y1l olarak saptandi.

Atesle birlikte tekrarlayici karin agrilart en sik
semptomlardan biridir. Yapilan ¢esitli ¢alisma-
larda, bagvuru sikayetleri arasinda ilk sirada %95
gibi bir siklikla karm agrisinin goriildiigii bildiril-
mektedir."* Tirk AAA ¢alisma grubunun sonug-
larinda en sik sikayetlerin karmn agris1 ve ates ol-
dugu belirtilmis, karin agrist siklig1 %93,7 ve ates
siklig1 da %92,5 olarak bildirilmistir.’! Bizim ¢a-
lisma grubumuzda da benzer sekilde en sik bag-
vuru sikayetleri karmn agrisi (%100) ve ates (%89)
olarak saptanmustir.

AAA’da eklem agris1 sikligina dair verilere bakil-
diginda %61 ve %80 gibi yiiksek rakamlar gorii-
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lebilmekle birlikte, Koné ve ark.nin® calisma-
sindaki %34, Rawashdeh ve Majeed’in®! ¢alis-
masindaki %37, Oriin ve Yalginkaya'nmn!"! ¢alis-
masindaki %46 ve Tiirk AAA calisma grubunun
bildirisindekil® %51,7’lik oranlar ¢aligmamizdaki
oranla (%48) uyumlu bulundu.

Caligma grubumuzda AAA tanisi 6ncesinde ARA
tanis1 alan hasta sayis1 3 (%8) olup, bu oran da
Tirk AAA c¢alisma grubunun,® %5°1lik oraniyla
uyumlu olarak degerlendirildi.

Klinik tanis1 zor olan AAA hastaligmin mole-
kiiler tan1 yontemleri kullanilarak aydinlatilma-
s1 yoniinde son yillarda 6nemli ilerlemeler kay-
dedilmis olup, yapilan calismalarda Tiirk toplu-
munda en sik mutasyon oranimnin M694V geni-
ne ait oldugu saptanmustir. Ulkemizde AAA calis-
ma grubu tarafindan 2005 yilinda yapilan calis-
mada 2838 hasta degerlendirilmis; gen mutasyon
analizi yapilan 2180 hastanin 1090’1inda (%51,4)
M694V mutasyonu saptanmistir.”) M680I mutas-
yonu 313 (%14,4) hastada, V726A ise 188 (%8,6)
hastada bulunmustur. Yal¢inkaya ve ark.,**! ¢a-
lismalarinda, en sik olarak (%67,2) M694V ge-
nine ait mutasyon saptadiklarin1 agiklamiglardir.
Digerleri sirasiyla V726A %15,5, M6801 %12,
M6941 %5,1 olarak bulunmustur. Topaloglu ve
ark.nin’®! caligmasinda ise M694V mutasyonu
%51,5, M680I mutasyonu %9,2, E148Q mutas-
yonu %3,6, V726A mutasyonu %2,9 ve M6941
mutasyonu ise %0,4 oraninda bulunmustur. Bi-
zim grubumuzda da mutasyonlarin allel frekans-
lar1 degerlendirildiginde, M694V mutasyonu top-
lam 72 allelin 36’sinda (%50) ve M680I mutasyo-
nu 8’inde (%11,1) goriilmiis ve bulgularimiz iil-
kemizde yapilan diger ¢aligmalarla uyumlu bu-
lunmustur. Ancak E148Q mutasyonu 10 (%13,8)
olgu diger gruplara gore daha yiliksek ve V726A
mutasyonu da 2 (%2,72) olgu ile daha diisiik ola-
rak izlenmistir. Bu sonuglar, iilkemizde M694V
mutasyonunun en sik gdzlenen mutasyon olmasi-
na ragmen digerlerinin de gozlenebilecegini, yani
genetik heterojenite varligini diislindiirmektedir.

Literatiirde genetik mutasyonlarin klinik seyir
tizerindeki etkilerini degerlendiren pek ¢ok calis-
ma vardir. Israil’de, Fransa’da, Kuzey Afrika Ya-
hudisi ve Arap kokenli hastalarda, Kaliforniya’da
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yasayan Ermenilerle yapilan ¢alismalarda M694V
mutasyonunu homozigot olarak tasiyan hastalar-
da, bu mutasyonu tagimayan hastalara gore has-
taligin daha agir seyrettigini ve amiloidoz gelisim
riskinin de daha fazla oldugunu ortaya koyan so-
nuglar alinmistir.l'+'%1 Benzer sekilde daha sonra
yapilan birgok arasgtirmada da M694V mutasyo-
nunun hastaligin daha erken baglamasi, daha agir
seyretmesi, artrit ve erizipel benzeri eritem go-
riilme oraninin daha fazla olmasi ile iliskili oldu-
gu gosterilmistir.?*?”) Ancak tilkemizde Yalginka-
ya ve ark.nin!"®! yapmis olduklar1 bir ¢aligmada,
M694V mutasyonunun bir veya iki allelde tasin-
masinin hastaligin agir seyretmesi ile iligkili ol-
madig1 gosterilmistir. Bizim hasta grubumuzda
ise M694V mutasyonunu tek allelinde veya her
iki allelinde birden tasiyan hastalarda hastalik
agirlik skorunun, mutasyonu tagimayan bireylere
gore daha yiiksek oldugu gortilmiistiir.

Amiloidoz gelisiminde mutasyon tipinin rolii tar-
tismalidir. Delibas ve ark.nin®®®! yaptiklar1 ¢alig-
mada, 50 AAA’li olgu arasinda M694V/M694V
mutasyonu olanlarda amiloidoz gelisme riskinin
belirgin arttig1 gosterilmigtir. Ancak Yalginkaya
ve ark.,!"”! caligmalarinda homozigot gen mutas-
yonunun amiloidoz gelisme riskini arttirmadigim
ifade etmislerdir. Bizim olgularimiz i¢inde ami-
loidoz saptadigimiz ii¢ olgumuzun da M694V/
M694V homozigot gen mutasyonu tasidiklari
saptanmistir.

AAA gelisiminde rolii olan ancak daha hafif klinik
tabloya yol agan E148Q mutasyonunun iilkemiz-
de daha az siklikta gortildiigii bilinmektedir. Yal-
cinkaya ve ark.**! 83 olguluk ¢alisma gruplarinda,
sadece tek bir olguda E148Q gen mutasyonu sap-
tadiklarin1 agiklamiglardir. Bizim olgularimiz ara-
sinda da sadece tek bir olguda E148Q mutasyo-
nunu tespit edilmistir. Bu durum daha 6nce yapi-
lan caligmalara paralel olarak degerlendirilmistir.

Giliniimiizde AAA hastalarinin tedavisinde atak-
larinin azalmasini saglayan ve daha da 6nemli-
si tim hastalarda amiloid gelisimini 6nleyen kol-
sisin uygulanmaktadir. Amiloid gelisimini engel-
leyen en diisiik etkin dozun 1 mg/g oldugu bildi-
rilmektedir. Diizenli kolsisin kullaniminin AAA
hastalariin biiyiik ¢ogunlugunda ataklarin siire-
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si, siddeti ve sikligim azalttigi ve amiloid geli-
simini 6nledigi gosterilmistir.'*! Bizim galisma-
mizda tan1 alan tiim olgularimiza kolsisin tedavi-
si baglanmistir.

Sonug olarak, AAA tanis1 6n planda klinik olarak
konulan ancak slipheli durumlarda genetik olarak
desteklenmesi gereken bir hastaliktir. M694V mu-
tasyonu varliginin daha fazla oranda artrit ve eri-
zipel benzeri eritem gelisimi, hastaligin daha er-
ken yasta baslamasi ve daha agir seyretmesi ile
iligkili oldugu gosterilmistir ve bizim kiiciikk gru-
bumuz {izerinden elde ettigimiz veriler de bu bul-
gular1 destekler yondedir. Ulkemizde AAA preve-
lansinin 1/1000 ve tastyicilik oraninin da 1/5 ol-
dugunu bildiren gesitli calismalar bulunmakla bir-
likte net bir deger bilinmemektedir. Ancak, Akde-
niz {ilkeleri i¢inde yer alan ve akraba evliliklerinin
yogun olarak yasandigi iilkemizde AAA’l1 hasta
sayisinin bilinenden fazla oldugu diistiniilmekte-
dir. Bu yiizden bu ¢alisma ile, karin agris1 ve ates
gibi nonspesifik bulgularla basvuruldugunda, ta-
nist giicliikle konan bu hastaligin tanisinda daha
slipheci bir yaklagim i¢inde olmanin ve siipheli
durumlarda taniy1 genetik olarak desteklemenin
Oonemi vurgulanmak istendi.
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