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INTERNATIONAL INBORN ERRORS OF METABOLISM AND NUTRITION CONGRESS, 10 - 14 Nisan 2019
Cognitive Assessment of 342 Hyperphenylalaninemia Patients Followed-up in Cukurova University
Pediatric Metabolism Department

0z s., KILAVUZ S., BULUT F. D., Seker-Yilmaz B., KOR D., SEYDAOGLU G., ONAN H. B, kartal t, altun s., ONENLI
MUNGAN H. N.

INTERNATIONAL INBORN ERRORS OF METABOLISM AND NUTRITION CONGRESS, 10 - 14 Nisan 2019



CV. Roots to Branche: A Challenging Case Report
KOR D.
INTERNATIONAL INBORN ERRORS OF METABOLISM AND NUTRITION CONGRESS, 10 - 14 Nisan 2019
CVI. Effect of the Whole Exome and Mitochondrial DNA Sequencing in Diagnosis of 70 Patients Referred
to Cukurova University with a Suspicion of an Inherited Metabolic Disease
KILAVUZ S., KOR D., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., BISGIN A, ceylaner g, ONENLI MUNGAN H. N.
INTERNATIONAL INBORN ERRORS OF METABOLISM AND NUTRITION CONGRESS, 10 - 14 Nisan 2019
CVIl. Alpha-methylacyl-CoA Racemase Deficiency: Report of an Adult Patient
ONENLI MUNGAN H. N., KILAVUZ S., Seker-Yilmaz B., KOR D., ERDEM E., SEMINE 0., 0ZCANYUZ D., HERGUNER M.
0., ALTUNBASAK §$., BICAKCI S.
International Inborn Errors of Metabolism and Nutrition Congress, 10 - 14 Nisan 2019
CVIII. Cerebral creatine deficiency syndrome: A case report
OZCAN N., HERGUNER M. 0., KOR D., KILAVUZ S., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D, YILDIZDAS R. D., ONENLI
MUNGAN H. N.
International Inborn Error of Metabolism and Nutrition Congress, 10 - 14 Nisan 2019
CIX. Alpha-methylacyl-CoA Racemace Deficiency: Report of an Adult Patient
ONENLI MUNGAN H. N., KILAVUZ S., SEKER YILMAZ B., KOR D., ERDEM E., 0ZDEMIR S., GUNER OZCANYUZ D.,
HERGUNER M. 0., ALTUNBASAK S., BICAKCI §.
International Inborn Error of Metabolism and Nutrition Congress, 10 - 14 Nisan 2019
CX. A Rare Cause of Vision Loss in Childhood: Two Case Reports with Leber’xxs Hereditary Optic
Neuropathy
HACIOGLU C., KOR D., Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., BULUT F. D., SIZMAZ S., BALLI H. T., HERGUNER M. 0.,
ALTUNBASAK S.,, ONENLI MUNGAN H. N.
International Inborn Errors of Metabolism and Nutrition Congress, 10 - 14 Nisan 2019
CXI. Neurodegeneration with Brain Iron Accumulation Type-8: Two Siblings with A Novel Mutation
Seker-Yilmaz B., KOR D., KILAVUZ S., BULUT F. D., DENiZ A, kog f, ONENLI MUNGAN H. N.
International Inborn Errors of Metabolism and Nutrition Congress, 10 - 14 Nisan 2019
CXIl. Carnitine Deficiency in Cystinosis: Report of 17 patients
KOR D., BULUT F. D,, KILAVUZ S,, Seker-Yilmaz B., KARABAY BAYAZIT A., SOYUPAK S.,, ONENLi MUNGAN H. N.
International Inborn Errors of Metabolism and Nutrition Congress, 10 - 14 Nisan 2019
CXIIl. Hereditary Fructose Intolerance: An Interesting Case Report with Liver Failure
KARAKAS A., KOR D, KILAVUZ S., BULUT F. D, Seker-Yilmaz B., EKINCI F., BILEN S.,, GONKEK S.,, ONENLI MUNGAN
H.N.
International Inborn Errors of Metabolism and Nutrition Congress, 10 - 14 Nisan 2019
CXIV. A Rare Cause of Vision Loss in Childhood: Two Case with Leber’xxs Hereditary Optic Neuropathy
HACIOGLU C., KOR D., SEKER YILMAZ B, KILAVUZ S., BULUT F. D., SIZMAZ S., HERGUNER M. 0., ALTUNBASAK .
International Inborn Error of Metabolism and Nutrition Congress, 10 - 14 Nisan 2019
CXV. MPV17-related Hepatocerebral Mitochondrial DNA Depletion Syndrome: Report of Three Cases
Seker-Yimaz B., BULUT F. D., KOR D., KILAVUZ S., 6zcan n., ONENLI MUNGAN H. N.
International Inborn Errors of Metabolism and Nutrition Congress, 10 - 14 Nisan 2019
CXVI. First Case Report of Methylmalonic Acidemia with Combined Liver/Kidney Transplantation
ONENLI MUNGAN H. N., KARABAY BAYAZIT A., acarh k, KOCAK B., BULUT F. D., KOR D., Seker-Yilmaz B., MELEK E.,
KILAVUZ S.
INTERNATIONAL INBORN ERRORS OF METABOLISM AND NUTRITION CONGRESS, 10 - 14 Nisan 2019
CXVIL. A confusing Case Report of a Methylmalonic Acidemia
ISMAYILOVA R, BULUT F. D, KOR D., Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., GUL MERT G., 0ZGUR HOROZ 0., ONENLI
MUNGAN H. N.
International Inborn Errors of Metabolism and Nutrition Congress, 10 - 14 Nisan 2019
CXVIII. Molybdenum Cofactor Deficiency: Report of A Patient with a New Homozygous Mutation in MOCS2
Gene
CALKAN M.,, Seker-Yilmaz B., BULUT F. D,, KILAVUZ S., 0ZCAN N., KOR D., ONENLi MUNGAN H. N.



International Inborn Errors of Metabolism and Nutrition Congress, 10 - 14 Nisan 2019
CXIX. Current Dietary Status Of 61 Adult Phenylketonuria Patients
kartal t, gigek e., keles h., BULUT F. D., KILAVUZ S., KOR D., kartal e, ONENLI MUNGAN H. N.
INTERNATIONAL INBORN ERRORS OF METABOLISM AND NUTRITION CONGRESS, 10 - 14 Nisan 2019
CXX. PHENOTYPIiC HETEROGENITY OF FOUR CASES WITH GLYCOGEN STORAGE DiSEASE TYPE 1B
YILDIRIM S. C., SEKER YILMAZ B., KOR D., BULUT F. D., KILAVUZ S., YAVUZ S., BALCI CETINKAYA S., YONTEM A,
ASLAN V. N,, ONENLI MUNGAN H. N.
INTERNATIONAL INBORN METABOLISM ERRORS OF METABOLISM AND NUTRITION CONGRESS, istanbul, Tiirkiye,
10 - 14 Nisan 2019
CXXI. Neonatal Hiperamonemide Kalitsal Metabolik Hastaliklarin ipuglari: Dért Farkh Tani ile Dért Olgu
Sunumu
KILAVUZ S., KOR D., BULUT F. D., Seker-Yilmaz B., SATAR M., NARLI N., ONENLi MUNGAN H. N.
41. Pediatri Giinleri, Tiirkiye, 7 - 10 Nisan 2019
CXXII. Hipoglisemi Nedeniyle Tan1 Alan Glikojen Depo Tip IXD Hastasi1 ve PHKA1 Geninde Yeni Bir Mutasyon
KOR D., KILAVUZ S., BiSGIN A, TUG BOZDOGAN S., BULUT F. D., SEKER YILMAZ B., ONENLI MUNGAN H. N.
Cocuk Metabolizma Hastaliklar1 Akademisi Kalitsal Metabolik Hastaliklarin Nérolojisi Kursu, Ankara, Tiirkiye, 8 - 09
Mart 2019
CXXIII. Fenilketoniiri ve Glikojen Depo Hastalig: Birlikteligi: Olgu Sunumu
GOKAHMETOGLU Z., KARTAL T., BULUT F. D., KILAVUZ S., KOR D., Seker-Yilmaz B., YAVUZ S., ONENLi MUNGAN H.
N.
XVII. Cukurova Pediatri Giinleri, Tiirkiye, 21 - 22 Subat 2019
CXXIV. Nadir Bir BH4 Metabolizma Bozuklugu: Ge¢ Yasta Primapteriniiri Tanis1 Alan Olgu Sunumu
BULUT F. D, KOR D, KILAVUZ S, SEKER YILMAZ B, kartal t, cicek e, 0ZCAN N., ONENLi MUNGAN H. N.
XVII. Cukurova Pediatri Giinleri 2019, 21 - 22 Subat 2019
CXXV. Mukopolisakkaridozlu Hastalarda Vitamin B12 diizeyleri ve Hastalik Seyrine Etkisi
KOR D., KILAVUZ S, BULUT F. D, Seker-Yilmaz B., INAL T. C,, ONENLI MUNGAN H. N.
XVII. Cukurova Pediatri Giinleri, Tiirkiye, 21 - 22 Subat 2019
CXXVI. PEX 12 Mutasyonu Saptanan Nadir Bir Peroksizomal Hastalikl1 Olgu Sunumu
HACIOGLU C,, KILAVUZ S., KOR D., BULUT F. D., Seker-Yilmaz B., ARIKAN (., GOKCAY G., ONENLI MUNGAN H. N.
XVII. Cukurova Pediatri Giinleri, Tiirkiye, 21 - 22 Subat 2019
CXXVIL. Yenidogan Noébetlerinin Nadir Goriillen Bir Sebebi: Pridoksin-Bagimli Epilepsi
Seker-Yilmaz B, BULUT F. D., KILAVUZ S, KOR D., CELIK T, ALTUNBASAK S., CEYLANER G., ONENLI MUNGAN H. N.
XVII. Cukurova Pediatri Giinleri, Tiirkiye, 21 - 22 Subat 2019
CXXVII. Agir Osteoporoz ve Nobet Etyolojisinde Nadir Bir Kalitsal Metabolik Hastalik: Lowe Sendromu
KILAVUZ S., KOR D., BULUT F. D,, Seker-Yilmaz B., SAPMAZ M., GUL MERT G., ATMIS B., ONENLI MUNGAN H. N.
XVII. Cukurova Pediatri Giinleri, Tiirkiye, 21 - 22 Subat 2019
CXXIX. Nadir Bir BH4 Metabolizma Bozuklugu: Ge¢ Yasta Primapteniiri Tanis1 Alan Olgu Sunumu
BULUT F. D, KOR D., KILAVUZ S, Seker-Yilmaz B., KARTAL T., CICEK E., 0ZCAN N., ONENLi MUNGAN H. N.
XVII. Cukurova Pediatri Giinleri, Tiirkiye, 21 - 22 Subat 2019
CXXX. Cukurova Universitesi Pediatrik Metabolizma Bilim Dalr’'nda Hiperfenilalaninemi Tanisiyla izlenen
673 Hastanin Sosyodemografik Ozellikleri ve Bunlarin Prognoza Etkileri
0Z S, KOR D., BULUT F. D., KILAVUZ S,, Seker-Yilmaz B., SEYDAOGLU G., KARTAL T., ONENLI MUNGAN H. N.
XVII. Cukurova Pediatri Giinleri, Tiirkiye, 21 - 22 Subat 2019
CXXXI. Mukopolisakkaridozlu Hastalarda Vitamin B12 diizeylerinin Hastalik Seyrine Etkisi
KOR D., KILAVUZ S, BULUT F. D., SEKER YILMAZ B., INAL T. C,, ONENLI MUNGAN H. N.
XVII. Cukurova Pediatri Giinleri, Adana, Tiirkiye, 21 - 22 Subat 2019
CXXXIl. 17 years of Gaucher Disease Experiencefrom Cukurova University
BULUT F. D, KILAVUZ S., SEKER YILMAZ B, KOR D., BALLI H. T., ONAN H. B, 0ZCAN N., GURKAN E., DENIZ A,
ONENLI MUNGAN H. N.
Gaucher Disease Symposium 2018, Istanbul, Tiirkiye, 21 - 22 Ekim 2018
CXXXII. EVALUATION OF BONE MANIFESTATIONS IN PATIENTS WITH GAUCHER DISEASE



CXXXIV.

CXXXV.

CXXXVI.

CXXXVIL

CXXXVIIL

CXXXIX.

CXL.

CXLI.

CXLIL

CXLIIL

CXLIV.

CXLV.

CXLVL

CXLVIL

KOR D., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D., KILAVUZ S., SOYUPAK S., BISGIN A, ONENLI MUNGAN H. N.

Gaucher Disease Symposium 2018, istanbul, Tiirkiye, 21 - 22 Ekim 2018

Results of treatment with Taliglucerase-alfafor six months in three patients with Gaucher disease
KOR D., KILAVUZ S., BULUT F. D., SEKER YILMAZ B., 6ktem m., bozdogan tugcan s., ONENLI MUNGAN H. N.
Gaucher Disease Symposium 2018, istanbul, Tiirkiye, 21 - 22 Ekim 2018

17 YEARS OF GAUCHER DISEASE EXPERIENCE FROM CUKUROVA UNIVERSTY

BULUT F. D., SEKER YILMAZ B., KILAVUZ S., KOR D., BALLI H. T., ONAN H. B, 0ZCAN N., GURKAN E., DENIZ A,
ONENLI MUNGAN H. N.

GAUCHER DISEASE SYMPOSIUM 2018, 21 - 22 Ekim 2018

Fenilketoniiride ayni ailede farkh klinik seyir: Yenidogan taramasiyla tani alan 2 kardes ve aile
taramasiyla 25 yasinda tani alabilen anneleri

YACINC 0., KILAVUZ S., BULUT F. D., Seker-Yilmaz B., KOR D., BAYRI D., OZ S., KARTAL E., ONENLI MUNGAN H. N.
4. Geng Pediatristler Kongresi, Tiirkiye, 30 Kasim - 02 Aralik 2018

Pediatri pratiginde Rabdomiyoliz ve Kalitsal Metabolik Hastaliklar: Cukurova Deneyimi

KILAVUZ S., KOR D., BULUT F. D., Seker-Yilmaz B., GUL MERT G., EKINCI F., KARACA M., AKBAL M, INAL T. C.,,
ONENLI MUNGAN H. N.

4. Geng Pediatristler Kongresi, Tiirkiye, 30 Kasim - 02 Aralik 2018

Intoksikasyon klinigi ile bagvuran Glutaric Asidiiri tip 2 olgusu

BAYRI D., KOR D., KILAVUZ S., BULUT F. D., Seker-Yilmaz B, YAGINC 0., 0ZGUR HOROZ 0., YILDIZDAS R. D., INCECIiK
F, OZCAN N,, etal.

4. Geng Pediatristler Kongresi, Tiirkiye, 30 Kasim - 02 Aralik 2018

An interesting case report of type 3 gaucher disease with vasculitis like skin manifestations
SEKER YILMAZ B., KOR D., BULUT F. D, KILAVUZ S., YILMAZ M., INCECIK F., balci s, ONENLi MUNGAN H. N.
Gaucher Disease Symposium, 9 Aralik - 21 Kasim 2018

GAZIANTEP ILINDE 15-19 YAS LiSE OGRENCILERINDE UYKUYLA iLiSKILI SORUNLAR

KOR D., YILMAZ K.

4. International academic research congress, 30 Ekim - 03 Kasim 2018

Is There a Difference Between the Onset of Visceral Symptoms and Genotype of Gaucher Disease
Type 1 and Type 3? Cukurova University Experience.

Kilavuz S., Kor D., Seker-Yilmaz B., Bulut F. D., Hergiiner M. 0., Yontem A., Demir F., Onenli Mungan H. N.
Gaucher Disease Symposium, istanbul, Tiirkiye, 21 - 22 Ekim 2018

17 years of Gaucher Disease Experience from Cukurova University.

BULUT F. D,, KILAVUZ S., Seker-Yilmaz B., KOR D., BALLI H. T.,, ONAN H. B., 0ZCAN N., GURKAN E., DENIZ A., ONENLI
MUNGAN H.N.

Gaucher Disease Symposium, 21 - 22 Ekim 2018

Early Onset of Acute Neuronopathic Gaucher Disease Mimicking Apneic Spells: A Case Report with a
Novel Mutation

Seker-Yilmaz B., EROL I, BULUT F. D., KILAVUZ S., KOR D., Ceylaner S., YILDIZDAS R. D, ONENLI MUNGAN H. N.
Gaucher Disease Symposium, 21 - 22 Ekim 2018

Evaluation of Bone Mineral Density in Patients with Gaucher Disease.

KOR D., $eker-Yilmaz B., BULUT F. D., KILAVUZ S, SOYUPAK S., BISGIN A, ONENLI MUNGAN H. N.

Gaucher Disease Symposium, 21 - 22 Ekim 2018

Gaucher Disease Type 1 and Keratoconus: A Very Rare Manifestation in Three Siblings.

KOR D., Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., BULUT F. D., ERDEM E., LEBLEBISATAN G., GUL MERT G., ONENLI MUNGAN H.
N.

Gaucher Disease Symposium, 21 - 22 Ekim 2018

Prevalence of significant genetic variants in glycogen storage diseasevia custom NGS panel in a
single center hospital based study.

BISGIN A., Boga i, ONENLi MUNGAN H. N,, KOR D., TUG BOZDOGAN S., SONMEZLER 0.

American Society of Human Genetics 68th Annual Meeting, 16 - 20 Ekim 2018

A novel missense homozygous mutation in SLC1A4 gene in two cousins with hydrocephalus and



CXLVIIL

CXLIX.

CL.

CLL

CLIL

CLIIL

CLIV.

CLV.

CLVL

CLVIL

CLVIIL

CLIX.

polyneuropathy.

KOR D., Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., BULUT F. D., 0ZGUR HOROZ 0., GUL MERT G., ONENLi MUNGAN H. N.
Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism., ATINA, Yunanistan, 4 - 07 Eyliil
2018

A novel FASTKD2 gene mutation presenting with mitochondrial cytochrome c oxidase deficiency.
Seker-Yilmaz B., KOR D., BULUT F. D., KILAVUZ S., ONENLI MUNGAN H. N.

Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism., ATINA, Yunanistan, 4 - 07 Eyliil
2018

Motor function evaluation of 17 Turkish infantile Pompe patients: Cukurova University experience.
KILAVUZ S., BASARAN S., KOR D., BULUT F. D., Seker-Yilmaz B., ERDEM S., ONENLI MUNGAN H. N.

Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism., ATINA, Yunanistan, 4 - 07 Eyliil
2018

A single center experience of thirty five Glutaric Aciduria type 1 patients.

KILAVUZ S., BULUT F. D,, KOR D., Seker-Yilmaz B., 0ZCAN N., SAHIN M., CEYLANER G., ONENLI MUNGAN H. N.
Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism., ATINA, Yunanistan, 4 - 07 Eyliil
2018

3-MCC deficiency: Seven cases with different clinical severity ranging from an asyptomatic mother to
a bedridden course.

ONENLI MUNGAN H. N., KOR D., KIRIK S., KILAVUZ S., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., KELES H,, HAYTOGLU Z.,
YILDIZDAS R. D., OKUYAZ C.

Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism., ATINA, Yunanistan, 4 - 07 Eyliil
2018, cilt41, ss.114

Mukopolisakkaridozlu hastalarda 250H vitamin D diizeyleri ve hastalik seyrine etkisi

KOR D., BULUT F. D,, KILAVUZ S, SEKER YILMAZ B, keles h., INAL T. C., ONENLI MUNGAN H. N.

Tiirk Pediatri Kongresi 2018, 6 - 09 Mayis 2018

Son donem bobrek yetmezligi ve Sistinozis:41 yasinda goz muayenesi ile tani alabilen bir olgu
sunumu.

DEMIR i, Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., KOR D., BULUT F. D., ERDEM E., ONENLI MUNGAN H. N,, PAYDAS S.

VL. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

Mukopolisakkaridoz tip II ve tip VI tanili iki olguda basarill kranioservikal stenoz cerrahisi

GUNES D., YILMAZ D., BULUT F. D., KILAVUZ S., KOR D., Seker-Yilmaz B., 0ZGUR HOROZ 0., ONAN H. B, HERGUNER
M. 0., ONENLI MUNGAN H. N.

VL. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

Eklem hareket kisitliligi ile bagvuran bir adolesan: Mukopolisakkaridoz tip III olgusu

INAN H., BULUT F. D., KILAVUZ S., Seker-Yilmaz B., KOR D., HAYTOGLU Z., KESKIN M., YILMAZ M., BASARAN S.,
BISGIN A, etal.

VI. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

Erigkin Lizozomal Depo Tanili Hastalarin Gocuk Metabolizma Poliklinigi’nde izlemlerine Bakis Acilar::
Odak Grup Calismasi.

Bulut F. D., Seydaoglu G., Kilavuz S., Kor D., Seker-Yilmaz B., Boz A., Onenli Mungan H. N.

VI. Uluslararasi Katiliml Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

Farber Hastaligi: U¢ Olgu Sunumu Ve Bir Yeni Mutasyon.

Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., KOR D., BULUT F. D., EKINCI R,, BISGIN A., VARAN C., HAYTOGLU Z., BALLI H. T., GUZEL
R, etal

VL. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

Yiirime ve konusma bozuklugu ile bagvuran bir olgu: Néronal Seroid Lipofuksinozis Tip 6
HACIOGLU C., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., KILAVUZ S., KOR D., CELIiK G., ALTUNBASAK $., ONENLI MUNGAN H. N.
VI. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

Mukopolisakkaridoz tanisi ile takip edilen hastalarimizin degerlendirilmesi:181 olgu ile Cukurova
Universitesi Deneyimi

KOR D., BULUT F. D., SEKER YILMAZ B., KILAVUZ S., OZTURK HiSMI B., CEYLANER S., KIZILTAS A, ASLAN V. N,,



CLX.

CLXL

CLXIL

CLXIIL

CLXIV.

CLXV.

CLXVL

CLXVIL

CLXVIIL

CLXIX.

CLXX.

CLXXIL

CLXXIL

ONENLI MUNGAN H. N.

VL. Uluslararasi katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018
Mukopolisakkaridoz tip IIIC ve IIID tanih iki olgu VI.

OZCAN N,, KILAVUZ S., KOR D., BULUT F. D,, Seker-Yilmaz B., DEMIR F., BESEN S., HERGUNER M. 0., CEYLANER G.,
TEMIZ F,, et al.

VI. Uluslararasi Katihlmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

23 ayhik Mukopolisakkaridoz tipIV-A tanili1 hastada 2 yillik enzim replasman tedavisinin olumlu
sonuglar.

KOR D., BASARAN S, KILAVUZ S,, Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., ONENLI MUNGAN H. N.

VL. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

Infantil tip 1 GM1 Gangliyosidoz tanis1 alan 3 olgu sunumu

KILAVUZ S., BULUT F. D,, Seker-Yilmaz B., KOR D., EKINCi F., EROL I, SIZMAZ S., TUG BOZDOGAN S., SOYUPAK S.,
ONENLI MUNGAN H. N.

VL. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

Mukopolisakkaridoz Tanisiyla Takip Edilen Hastalarimizin Degerlendirilmesi: 181 Olgu ile Cukurova
Universitesi Deneyimi.

KOR D., BULUT F. D,, Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., HiSMi OZTURK B., Ceylaner S., KIZILTAS A., ASLAN N., ONENLI
MUNGAN H. N.

VI. Uluslararasi Katihimh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

Lizozomal Depo Hastalig1 Tanisiyla Takip Edilen Hastalar ve Ebeveynlerinin Enzim Replasman
Tedavisine BakigAgilar: fle Bu Tedavinin Yasam Kaliteleri Uzerine Etkileri

Kilavuz S., Seydaoglu G., Kor D., Bulut F. D, Seker-Yilmaz B., Boz A, Pinarbagi A, Onenli Mungan H. N.

VL. Uluslararasi Katiliml Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018
Mukopolisakkaridozlu Olguda Enzim Replasman Tedavisinin Kalp Bulgular1 Uzerine Etkileri

KOR D., ERDEM S., BULUT F. D., Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., ONENLI MUNGAN H. N., 0ZBARLAS N.

VL. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

U¢ yeni mutasyon tanimlanan 4 Gaucher tip II olgusu

BULUT F. D,, KOR D., $eker-Yilmaz B., KILAVUZ S, Ceylaner S., 0ZBEK M. N., GUL MERT G., ONENL{ MUNGAN H. N.
VL. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

Mukopolisakkaridoz Ti II ve Tip VI Tanili iki Olguda Bagsarili Kraniyoservikal Stenoz Cerrehisi
GUNES D., YILMAZ D. M., BULUT F. D., KILAVUZ S., KOR D., SEKER YILMAZ B., 0ZGUR HOROZ 0., HERGUNER M. 0.,
ONENLI MUNGAN H. N.

VL. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

Eklem hreket ksitlilig: ile bsvuran br alesan: Mukolipidoz tp III ogusu

INAN A. H, BULUT F. D., KILAVUZ S., SEKER YILMAZ B., KOR D., HAYTOGLU Z., Keskin M., YILMAZ M., BASARAN S.,
BISGIN A, etal.

VI..Uluslararsi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

Yirmiyedi Sistinozis Hastasinin Uzun Donem Tedavi Sonuglari

SEKER YILMAZ B., KOR D., BULUT F. D,, KILAVUZ S., ATMIS B, MELEK E., KARABAY BAYAZIT A, ERDEM E, NOYAN
Z.A, CEYLANERS, et al.

VL. Uluslararasi Katihml Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018
Mukopolisakkaridoz Tip IIIC ve IIID Tanil fki Olgu

Ozcan N,, Kilavuz S., Kér D., Bulut F. D., Seker Yilmaz B., Demir F., Besen S., Hergiiner M. 0., Ceylaner G., Onenli
Mungan H. N.

VI. Uluslararasi Katihml Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

104 Mukopolisakkaridozlu Olguda Enzim Replasman Tedavisinin Kalp Bulgular1 Uzerine Etkileri.
KOR D., ERDEM S., BULUT F. D., SEKER YILMAZ B, KILAVUZ S.,, ONENLI MUNGAN H. N., 0ZBARLAS N.

VI. Uluslararasi Katiiml Lizozomal Hastaliklar Kongresi 2018, 11 - 15 Nisan 2018

A CASE WITH PALLISTERKILIANSYNDROME MISDIAGNOSED ASMUCOPOLYSACCHARIDOSIS

ONENLI MUNGAN H. N,, KILAVUZ S., BULUT F. D., KOR D., SEKER YILMAZ B., CEYLANER S.

14th MEMG Meeting, Atina, Yunanistan, 9 - 11 Subat 2018
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Congenital erythropoietic porphyria: A case report.

KILAVUZ S., KOR D., BULUT F. D., Seker-Yilmaz B., ONENLI MUNGAN H. N.

14th MEMG meeting., ATINA, Yunanistan, 8 - 11 Subat 2018

An interesting family: A cousin with carbonic anyhdrase deficiency type II together with Galloway-
Mowat Syndrome and another two cousins with arginase deficiency.

ONENLI MUNGAN H. N., KOR D., BULUT F. D., Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S.

14th MEMG meeting, ATINA, Yunanistan, 8 - 11 Subat 2018

Two late diagnosed cases: GTPCH deficiency and DHPR deficiency.

BULUT F. D,, Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., KOR D., HERGUNER M. 0., ONENLI MUNGAN H. N.

14th MEMG meeting, ATINA, Yunanistan, 8 - 11 Subat 2018

Hepatocerebral Mitochondrial DNA Depletion Syndrome: A Turkish Case with a MPV17 gene
mutation.

Seker-Yilmaz B.,, BULUT F. D., KILAVUZ S., KOR D., ARIKAN (., AGIN M., ONENLi MUNGAN H. N.

14th MEMG meeting, 8 - 10 Subat 2018

Mucopolysaccharidosis type VI, 9 siblings and 1 set of three siblings: single center experience from
Turkey.

MUNGAN N. 0., BULUT F. D., KOR D., YILMAZ B. S., KILAVUZ S., ONAN B., BASARAN S., BESEN S., DAGKIRAN M.,
DEMIRF, etal.

World Symposium 2018 and Lysosomal Disease Network., Floransa, Italya, 5 - 09 Subat 2018

Early onset alpha-mannosidosis: A case report

ONENLI MUNGAN H. N., SEKER YILMAZ B., KOR D., BULUT F. D., KILAVUZ S., ERDEM S.

14th Annual Lysosomal Diseases (WORLD) Symposium,, 5 - 09 Subat 2018

Mucopolysaccharidosis type VI, 9 sibling pairs and 1 set of three siblings: single center experience
from Turkey

MUNGAN N., BULUT F. D, KOR D., SEKER-YILMAZ B, KILAVUZ S., ONAN B., BASARAN S., BESEN S., DAGKIRAN M,,
DEMIRF,, et al.

We're Organizing Research for Lysosomal Diseases (WORLD) Symposium, California, Amerika Birlesik Devletleri, 5
- 09 Subat 2018, cilt.123

A case with Pallister-Killian syndrome misdiagnosed as mucopolysaccharidosis

Mungan N,, Kilavuz S., Bulut D., KOR D,, Yilmaz B., Ceylaner S.

We're Organizing Research for Lysosomal Diseases (WORLD) Symposium, California, Amerika Birlesik Devletleri, 5
- 09 Subat 2018, cilt.123

Cukurova University experience of lysosomal diseases in adulthood: Report of 57 patients

MUNGAN N., BULUT F. D., SEKER-YILMAZ B, KILAVUZ S., KOR D., Koc F., GURKAN E, PAYDAS S., GUVENC B., ATMIS
B, etal

We're Organizing Research for Lysosomal Diseases (WORLD) Symposium, California, Amerika Birlesik Devletleri, 5
- 09 Subat 2018, cilt.123

Early onset alpha-mannosidosis: A Turkish case

Mungan N,, Yilmaz B. S., KOR D., Bulut D,, Kilavuz S., ALINC ERDEM S.

We're Organizing Research for Lysosomal Diseases (WORLD) Symposium, California, Amerika Birlesik Devletleri, 5
- 09 Subat 2018, cilt.123

ILK VERILER ISIGINDA BiYOTINIiDAZ EKSIKLIGINDE YENIDOGAN TEARAMA PROGRAMI ESiK DEGERI
NE OLMALI: CUKUROVA DENEYiMi

KILAVUZ S., KOR D., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., SAHIN N., 6ktem m., ALTINSU T,, HAYTOGLU Z., AKBAL M.,
ONENLI MUNGAN H. N.

3. GENG PEDIATRISTLER KONGRESI, Tiirkiye, 1 - 03 Aralik 2017

LEPR Geninde Yeni Tanimlanmis Mutasyon ile iligkili Obezite ve Tedavide Fluvoxamine Kullaniminin
Klinik Sonuglar1

KOR Y., CELIK T, YANAR H., CELILOGLU C., KOR D.

4. GUNEY ILLERI COCUK ENDOKRINOLOJiSi TOPLANTISI, Tiirkiye, 02 Aralik 2017

ilk Veriler Isiginda Biotinidaz Eksikliginde Yenidogan Tarama Esik Degeri Ne Olmali? Gukurova
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Deneyimi

KILAVUZ S., KOR D., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D,, sahin n., 6ktem m., altinsu t,, HAYTOGLU Z., akbal m., ONENLI
MUNGAN H. N.

3. Geng Pediatristler Kongresi, Tiirkiye, 1 - 03 Aralik 2017

ilk veriler 151g1nda biotinidaz eksikligindeyenidogan tarama programi esik degeri ne olmali:Cukurova
deneyimi

KILAVUZ S., KOR D., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D., SAHIN N., OKTEM M., ALTUNSU T,, HAYTOGLU Z.,, AKBAL M,,
ONENLI MUNGAN H. N.

3. Geng Pediatristler Kongresi, Istanbul, Tiirkiye, 1 - 03 Aralik 2017

A CASE OF NEONATAL DIABETES ASSOCIATED WITH NOVEL MUTATION IN PTF1A GENES

kér y., resitoglu s., mert k, GULASI S., KOR D.

10TH INTERNATIONAL MEETING OF PEDIATRIC ENDOCRINOLOGY, 14 - 17 Eyliil 2017

CAN OBESITY ASSOCIATED WITH LEPR GENE MUTATIONS BE TREATED WITH FLUVOXAMINE? A
CASE REPORT

Kkér y., KOR D.

10TH INTERNATIONAL MEETING OF PEDIATRIC ENDOCRINOLOGY, 14 - 17 Eyliil 2017

A case report of a 6 years old Turkish patient with neonatal adrenoleukodystrophy and mutation in
the PEX26 gene.

KILAVUZ S., BULUT F. D., Seker-Yilmaz B., KOR D., YUKSEL B., HERGUNER M. 0., CEYLANER G., ONENLI MUNGAN H.
N.

13 th International Congress of Inborn Errors of Metabolism,, Rio de Janeiro, Brezilya, 5 - 08 Eyliil 2017

The clinical features and diagnosis of metachromatic leukodystrophy: a case series of Turkish
pediatric patients with three novel mutations.

Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., BULUT F. D,, KOR D., HERGUNER M. 0., AKBAL M., OZCAN N., ONENL{ MUNGAN H. N.
13 th International Congress of Inborn Errors of Metabolism,, Rio de Janeiro, Brezilya, 5 - 08 Eyliil 2017
Efficiency of Sapropterin dihidrochloride in 112 Turkish phenylketonuria patients.

KILAVUZ S,, Seker-Yilmaz B., SEYDAOGLU G., KOR D., BULUT F. D., Ceylaner S., ONENLi MUNGAN H. N.

13 th International Congress of Inborn Errors of Metabolism.,, Rio de Janeiro, Brezilya, 5 - 08 Eyliil 2017

Next generation exome sequencing in the molecular diagnosis of primary hypobetalipoproteinemias:
report of four Turkish cases.

Seker-Yilmaz B., TARUGI P., KOR D., DI E L., BULUT F. D., RABACCHI C., KILAVUZ S., ONENLI MUNGAN H. N.

13 th International Congress of Inborn Errors of Metabolism,, Rio de Janeiro, Brezilya, 5 - 08 Eyliil 2017

The clinical and demographic features of 23 Niemann-Pick type A/B patients from south and
southeast parts of Turkey.

ONENLI MUNGAN H. N,, KOR D,, Seker-Yilmaz B, BULUT F. D., KILAVUZ S.

13 th International Congress of Inborn Errors of Metabolism,, Rio de Janeiro, Brezilya, 5 - 08 Eyliil 2017
Mutations of Phenylalanine Hydroxylase Gene Detected in 536 Patients From Southeastern Part of
Turkey

KILAVUZ S., CEYLANER g.,, BULUT F. D., kor d., BISGIN A., OZTURK HiSMi b., 0Z S., SEYDAOGLU G., ONENLi MUNGAN
H. N.

ICIEM, 5 - 08 Eyliil 2017

Autosomal recessive infantile osteopetrosis: three cases with three novel mutations.

Seker-Yilmaz B., KOR D., BULUT F. D., KILAVUZ S., BAYRAM I., LEBLEBISATAN G., SASMAZ H. i, ONENLI MUNGAN H.
N.

13 th International Congress of Inborn Errors of Metabolism,, Rio de Janeiro, Brezilya, 5 - 08 Eyliil 2017
L-2-hydroxyglutaric aciduria case series.

BULUT F. D,, KOR D., KILAVUZ S., Seker-Yilmaz B., INCECIK F., HERGUNER M. 0., 6ktem m., DEMIRKIRAN D. M.,
ALTUNBASAK S., ONENLI MUNGAN H. N.

13 th International Congress of Inborn Errors of Metabolism., Rio de Janeiro, Brezilya, 5 - 08 Eyliil 2017
TMEM70 mutation in an Turkish infant with volvulus, hypertrophic cardiomyopathy, wolff parkinson
white syndrome, hypotonia, and dysmorphism.
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Onenli Mungan H. N., Bulut F. D., Demir F., Kilavuz S., Kor D., Seker-Yilmaz B., Altunbasak $., Ozgiir Horoz 0., Erdem
S., Ozbarlas N.

13 th International Congress of Inborn Errors of Metabolism., Rio De Janeiro, Brezilya, 5 - 08 Eyliil 2017
Mucopolysaccharidosis Type III: Case Series From Turkey

BULUT F. D, KOR D., SEKER YILMAZ B, KILAVUZ S., ozbek m. n,, SOYUPAK S., ERDEM E., BALLI H. T., INCECIK F.,
ONENLI MUNGAN H. N.

13th International Congress on Inborn Errors of Metabolism, Brezilya, 5 - 08 Eyliil 2017

Recurrent Acute Liver Failure in a Family With NBAS Gene Mutation and Successful Liver
Transplantation: First Cases From Turkey

ONENLI MUNGAN H. N,, YILDIZDAS R. D., arikan ¢., TUMGOR G., KOR D., BULUT F. D., SEKER YILMAZ B, KILAVUZ S.
The Journal of Inborn Errors of Metabolism Screening, 13th International Congress on Inborn Errors of
Metabolism, 5 - 08 Eyliil 2017

TMEM70 Mutation in an Turkish infant with volvulus, hypertrophic cardiomyophaty, Wolff Parkinson
White Syndrome, hypotonia, and dysmorphism

ONENLI MUNGAN H. N,, BULUT F. D, DEMIR F,, KILAVUZ S., KOR D., SEKER YILMAZ B., ALTUNBASAK S., 0ZGUR
HOROZ 0., ERDEM S., 0ZBARLAS N.

13th International Congress of Inborn Errors of Metabolism Rio De Janerio, Brazil September 5-8,2017,5 - 08
Eylil 2017

L-2-Hidoksiglutarik Asdiiri Case Series

BULUT F. D, KOR D., KILAVUZ S., SEKER YILMAZ B., INCECIK F., HERGUNER M. 0., OKTEM M., DEMIRKIRAN D. M,,
ALTUNBASAK S., ONENLi MUNGAN H. N.

13. Internatinal Congress of Inborn Error of Metabolism, 5 - 08 Eyliil 2017

A Case Report of a 6 Years Old Turkish Patient with Neonatal Adrenoleucodystrophy and a Mutation
in the PEX26 Gene

KILAVUZ S., BULUT F. D., SEKER YILMAZ B, KOR D., YUKSEL B., HERGUNER M. 0., CEYLANER G., ONENLi MUNGAN
H.N.

13. International Congress of Inborn Error of Metabolism, 5 - 08 Eyliil 2017

Next Generation Exome Sequencing in the Molecular Diagnosis of Primary
Hypobetalipoproteinemias

YILMAZ M., tarugi p, KOR D., di leo e., BULUT F. D., rabacchi c,, KILAVUZ S., ONENLi MUNGAN H. N.

13th International Congress on Inborn Errors of Metabolism, Brezilya, 5 - 08 Eyliil 2017

Efficiency of Sapropterin Dihydrochloride in 112 Turkish Phenylketonuria Patients

KILAVUZ S., SEKER YILMAZ B., SEYDAOGLU G., KOR D., BULUT F. D., CEYLANER S.,, ONENLI MUNGAN H. N.

13th International Congress on Inborn Errors of Metabolism, Brezilya, 5 - 08 Eyliil 2017

The Clinical Features and Diagnosis Metachromatic Leucudystrophy: A Case Series of Turkish
Pediatric Patients with Three Novel Mutations

SEKER YILMAZ B, KILAVUZ S., BULUT F. D., KOR D., HERGUNER M. 0., AKBAS M., 0ZCAN N., ONENLI MUNGAN H. N.
13. International Congress of Inborn Error of Metabolism, 5 - 08 Eyliil 2017

Clinical- Molecular Features and Outcome of 20 Turkish Patients With Urea Cycle Disorders

KOR D., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D,, KILAVUZ S., SATAR M., HERGUNER M. 0., 0ZTURK HiSMI b., sar1 gbkay s.,
TOLU KENDIR 6., ONENLi MUNGAN H. N.

The Journal of Inborn Errors of Metabolism Screening, 13th International Congress on Inborn Errors of
Metabolism, 5 - 08 Eyliil 2017

CLINICAL MOLECULAR FEATURES AND OUTCOME OF 20 TURKISH PATIENTS WITH UREA CYCLE
DISORDER

KOR D., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D,, KILAVUZ S., SATAR M., HERGUNER M. 0., 0ZTURK HISMI B., TOLU 0.,
ONENLI MUNGAN H. N.

13. Internatinal Congress of Inborn Error of Metabolism, 5 - 08 Eyliil 2017

The Clinical and Demographic Features of 23 Niemann Pick Type A/B Patients From South and
Southeast Part of Turkey

ONENLI MUNGAN H. N,, KOR D., YILMAZ M., BULUT F. D., KILAVUZ S.
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13th International Congress on Inborn Errors of Metabolism, Brezilya, 5 - 08 Eyliil 2017

Primer ailesel hiperlipidemi tanil1 80 ¢ocuk ve addélesanda klinik 6zellikleri ve bunlarin mutasyon
analizleri sonuglariyla iligkisi

KAPLAN i, ONENLI MUNGAN H. N., KOR D., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D., SEYDAOGLU G., ERDEM S., CEYLANER
S., INAL T. C, KILAVUZ S.

14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Ug farkh klinik prezentasyonla liziniirik protein intoleransi: atlanan/geciken bir tan1 m1?

KILAVUZ S., BULUT F. D,, KOR D., Seker-Yilmaz B., YILMAZ M., LEBLEBISATAN G., ONAN H. B,, BISGIN A., ONENLI
MUNGAN H. N.

14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi. Bodrum, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Psikomotor retardasyon ve renal tiibiiler disfonksiyonun ¢ok nadir bir nedeni: konjenital
glikolizasyon defekti tip-I1k.

BULUT F. D, KILAVUZ S., 0ZGUR HOROZ 0., ATMIS B., 0ZCAN N., KARABAY BAYAZIT A, Seker-Yilmaz B., KOR D.,
BESEN S., ONENLI MUNGAN H. N.

14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi,, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

EXOM sekanslama ile MEGDEL sendromu tanisi alan ve farkh klinik bulgular sergileyen olgu
sunumlari

KOR D., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., KILAVUZ S., AGIN M., ONENLI MUNGAN H. N., EREN H., ERDEM E,, OZER S.
14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

PTF1A geninde yeni tanimlanan mutasyona bagh gelisen neonatal diyabet olgusu.

KOR Y., RESITOGLU S.,, MERT K., GULASI S., YURTCU E., TOKER A, KAYA S., KOR D.

XXI. Ulusal Pediatrik Endokrinoloji ve Diyabet Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Neonatal donemde zellweger sendromu tanisi alan iki olgu.

KILAVUZ S., BULUT F. D,, KOR D,, $eker-Yilmaz B., 6ktem m., CEYLANER G., BALLI H. T,, ONENLi MUNGAN H. N.
14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi,, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Wolfram sendromu: WFS geninde WES ile yeni bir mutasyon tanimlanan olgu sunumu.

KOR D., YUKSEL B., BULUT F. D., TOPALOGLU A. K., KILAVUZ S., TEMIZ F., GURBUZ F., SIZMAZ S., MENGEN E,,
ONENLI MUNGAN H. N.

14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Malonik asidiiri: hafif klinik seyirli bir olgu sunumu.

Seker-Yilmaz B.,, ONENLi MUNGAN H. N., BULUT F. D,, KOR D., KILAVUZ S.

14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

5 olgu ve 2 yeni mutasyon: nonketotik hiperglisinemi.

BURKAG E,, BULUT F. D, Seker-Yilmaz B., KOR D., KILAVUZ S., 0ZCAN N., EKINCI F., AKBAL S. M., ONENLi MUNGAN
H.N.

14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Glikojen depo hastalig: tip IV: GBE1 geninde yeni mutasyon tanimlanan bir olgu sunumu.

KOR D., BULUT F. D., Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., SHIN Y., Ceylaner S.,, ONAN H. B, TUMGOR G., DORAN F., ONENLI
MUNGAN H. N.

14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Alkaptoniiri tanili 36 hasta: Cukurova deneyimi.

KILAVUZ S., BULUT F. D,, KOR D., Seker-Yilmaz B., BASARAN S., SARPEL T., ONENLI MUNGAN H. N, OZEL C.

14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Hiperhomosisteinimiyle seyreden 3 farkli kalitsal metabolik hastalikla betain tedavisi MTHFR,
kobalamin C, ve sistatiyonin beta sentetaz eksiklikleri.

KILAVUZ S., BULUT F. D., 0ZTURK HiSMi B., LEBLEBISATAN G., Seker-Yilmaz B., KOR D., BAYRAM ., ONENLI
MUNGAN H. N., KELES H.

14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi. Bodrum, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Tirozinemi tip-I tanili hastalarimizin uzun dénem izlem sonuglar.

KOR D., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., KILAVUZ S., OZTURK HiSMi B., BALLI H. T., TEMIZ F., 6ktem m., YILDIZDAS R.
D., ONENLI MUNGAN H. N.
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14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Nadir bir metilmalonik asidiiri varyanti SUCLA2 mutasyonlu bir olgu sunumu

ONENLI MUNGAN H. N.,, BULUT F. D, KOR D., Seker-Yilmaz B., INCECIK F., KOLASIN P., KILAVUZ S., GONKEK S.,
LALELI Y.

14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Bir olguyla palmitoyl transferaz-2 eksikligi ve bezafibrat deneyimimiz.

BULUT F. D., MELEK E,, Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., KOR D., ONENLI MUNGAN H. N.

14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

3-HMG koenzim A liyaz eksikligi: olgu sunumu.

KAPLAN I, BULUT F. D., KOR D., Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., ONENLI MUNGAN H. N.

14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Primer Ailesel Hiperlipidemi Tanil1 80 Cocuk ve Adolesanda Klinik Ozellikleri ve Bunlarin Mutasyon
Analizi Sonuglariyla ligkisi

kaplan i, ONENLi MUNGAN H. N., KOR D., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., SEYDAOGLU G., ERDEM S,, INAL T. C,,
KILAVUZ S.

XIV. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Myoadenilat deaminaz eksikligi: bir olgu sunumu

BATUN I, BULUT F. D., SEKER YILMAZ B., KILAVUZ S., KOR D., HERGUNER M. 0., KOG A. F., ONENLI MUNGAN H. N.
XIV. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Farkl Klinik Prezentasyonlarla Glutarik Asidiiri Tip-II: Bes Aile, Bir Olgu

ONENLI MUNGAN H. N.,, BULUT F. D,, KOR D., Seker-Yilmaz B., oflazer p., INCECIK F., KILAVUZ S., 0ZGUR HOROZ 0.,
6zbek m. n,, YILDIZDAS R. D.

XIV. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Cukurova Universitesi Eriskin Gaucher Deneyimi

BULUT F. D,, KOR D., $eker-Yilmaz B., KILAVUZ S., SERT M., AKILLI R, bigakg1 5., SOYUPAK S., GURKAN E., ONENLI
MUNGAN H. N.

XIV. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Biotin tedavisi ve tiroit hormon direnci: biyokimyasal metotlar neden degistirebiliyor?

KOR D., 6ktem m., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., KILAVUZ S., GURBUZ F., YILDIZDAS H., KARTAL E., YOLBURUN G.,
ONENLI MUNGAN H. N.

14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi,, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Primer ailesel hiperlipidemi tanil1 80 ¢ocuk ve addlesanda klinik 6zellikleri ve bunlarin mutasyon
analizi sonuglariyla iliskisi

Kaplan i, ONENLI MUNGAN H. N,, KOR D., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D,, seydaoglu g, ERDEM S,, INAL T. C,,
KILAVUZ S., CEYLANER S.

XIV. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Farkl Klinik Prezentasyonlarla Glutarik Asiduri Tip-1I: Bes Aile, Bir Olgu

ONENLI MUNGAN H. N,, BULUT F. D,, KOR D., SEKER YILMAZ B,, oflazer p., INCECIK F., KILAVUZ S., 0ZGUR HOROZ
0., 6zbek m. n,, YILDIZDAS R. D.

XIV. Ulusal Metabolik Hastaliklar Ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 26 - 30 Nisan 2017

Multisistemik Yaklagim: Multipl Siilfataz Eksikligi Tanis1 Alan ki Olgu.

BULUT F. D, KILAVUZ S., SEKER YILMAZ B, KOR D., batun i, altintas d., ONENLI MUNGAN H. N.

XVI. Cukurova Pediatri Giinleri, 23 - 24 Subat 2017

Bir Olgu Nedeniyle Sturge Weber Sendromu ve Mukopolisakkaridoz Tip I Birlikteligi

CELIK T, KOR D., BULUT F. D., KILAVUZ S.,, ONENLI MUNGAN H. N.

XVI. Cukurova Pediatri Giinleri, 23 - 24 Subat 2017

Successful cardiovascular surgery experience and high dose enzyme replacement therapy in
Gaucher disease type IIIC: report of three unrelated cases.

ONENLI MUNGAN H. N,, BULUT F. D,, OK S., GULCAN 0. DENIZ A, ERDEM S., KOR D., Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S,,
OZBARLAS N.

13 th Annual World Symposium., 13 - 17 Subat 2017
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Successful cardiovascular surgery experience and enzyme replacement therapy in type 3C Gaucher
disease

Mungan N., Bulut D,, Salih 0., Gulcan 0., DENiIZ A,, ALINC ERDEM S., KOR D., Yilmaz B., Acar S., 0ZBARLAS N.
13th Annual Research Meeting on We're Organizing Research for Lysosomal Diseases (WORLD), California,
Amerika Birlesik Devletleri, 13 - 17 Subat 2017, cilt.120

Adana ilinde konjenital hipotiroidi tarama sonuglari

KOR Y., KOR D.

60. Tiirkiye Milli Pediari Kongresi, Tiirkiye, 9 - 13 Kasim 2016

Spastik Diplejili bir olguda arginaz eksikligi.

KOR D., BULUT F. D,, Seker-Yilmaz B., CELIK T.,, KOR Y., KILAVUZ S., CEYLANER G., ONENLi MUNGAN H. N.

60. Tiirkiye Milli Pediari Kongresi, Tiirkiye, 9 - 13 Kasim 2016

Dilate kardiyomiyopatinin nadir bir nedeni olan 3-metilkrotonil glisiniirili bir olgu sunumu.

KOR D., Seker-Yilmaz B., KOR Y., BULUT F. D., ERDEM S., KILAVUZ S., ONENLI MUNGAN H. N.

60. Tiirkiye Milli Pediari Kongresi, Tiirkiye, 9 - 13 Kasim 2016

Yeni mutasyon saptanan konjenital insiilin direngli olgu sunumu.

KOR Y., EROGLU i, KOR D., BASPINAR H., KHATIP R., SARIBAS E., KUCUK F., CELILOGLU C.

60. Tiirkiye Milli Pediari Kongresi, Tiirkiye, 9 - 13 Kasim 2016

Cocuklarda hiperkalseminin nadir bir nedeni olarak paratiroid bezinin benign neoplazmi: iki olgu
sunumu.

KOR Y., GELIK Z., BANLI CESUR i,, YILMAZ C., YANAR H., KUCUK F., KOR D., CELILOGLU C., GELIK U.

60. Tiirkiye Milli Pediari Kongresi, Tiirkiye, 9 - 13 Kasim 2016

Tek gen hastaligina bagh diyabet olgularin tani dagilim, klinik ve laboratuvar 6zellikleri.
GOKSEN D., YESILKAYA E., OZEN S., KOR Y., EREN E., KORKMAZ 0., BERBEROGLU M., KARAGUZEL G., ABACI A,
EVLIYAOGLU 0, etal.

XX. Ulusal Pediatrik Endokrinoloji ve Diyabet Kongresi., Tiirkiye, 5 - 09 Kasim 2016

Vitamin D bagiml rikets tip 2A olgu sunumu ve literatiiriin gézden gecirilmesi.

KOR Y., CELILOGLU C., KOR D.

XX. Ulusal Pediatrik Endokrinoloji ve Diyabet Kongresi., Tiirkiye, 5 - 09 Kasim 2016

Yeni mutasyon saptananfamilyal hipokalsiiirik hiperkalsemi: olgu sunumu.

KOR Y., KOR D,, CELILOGLU C.

XX. Ulusal Pediatrik Endokrinoloji ve Diyabet Kongresi., Tiirkiye, 5 - 09 Kasim 2016

MITOCHONDRIAL ENCEPAHALOMYOPATHY OR NOT A CASE WITH DIAGNOSTiC DILEMMA

ONENLI MUNGAN H. N., DURAN D., SEKER YILMAZ B., KOR D., CEYLANER S, INCECIK F., 0ZGUR HOROZ 0.
13TH MEMG MEETING, 28 - 30 Ekim 2016

Renal impairment in methylmalonic aciduria a review of six case

SEKER YILMAZ B.,, BULUT F. D., KOR D., KARABAY BAYAZIT A, YILDIZDAS R. D., ANARAT A., ONENLI MUNGAN H.
N.

Journal of Inherited Metabolic Disease, 8 - 11 Ekim 2016

KONJENITAL HiPOTIROIDI TARAMA SONUCLARININ DEGERLENDIRILMESI

kor y., KOR D.

XX. ULUSAL PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIDIYABET KONGRESI, Tiirkiye, 5 - 09 Ekim 2016

Mitochondrial Encephalomyopathy or not A case with diagnostic dilemma

ONENLI MUNGAN H. N,, BULUT F. D,, SEKER YILMAZ B., KOR D., CEYLANER S., INCECIK F., 0ZGUR HOROZ 0.,
LALELI Y.

Middle East Metabolic Group 13. MEMG Meeting-2016, 27 - 29 Eyliil 2016

3 methylcrotonyl Coa Carboxylase Deficiency Presenting as West syndrome in the Neonatal Period
SEKER YILMAZ B, BULUT F. D., KOR D., CEYLANER S., OKUYAZ ¢., ONENLI MUNGAN H. N.

Middle East Metabolic Group 13. MEMG Meeting-2016, 27 - 29 Eyliil 2016

Coexistence of Glycogen Storage Disease Type IIIl and Haemophlia B in Two Brothers

BULUT F. D,, SEKER YILMAZ B., KOR D., SHIN Y., LEBLEBISATAN G., TUMGOR G., ONENLI MUNGAN H. N.
ANNUAL SYMPOSIUM OF THE SOCIETY FOR THE STUDY OF INBORN ERRORS OF METABOLISM, 6 - 09 Eyliil 2016
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infantile sialic acid storage disease: a novel mutation in the SLC17A5.

KOR D., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., BISGIN A, INCECIK F., ONENLI MUNGAN H. N.

Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism., ROMA, italya, 6 - 09 Eyliil 2016
Oxoprolinase deficiency report of three siblings ans a case with two new compound heterozygous
mutations and the clinical diversity even in the same family

ONENLI MUNGAN H. N., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D., OKTEM M., KOR D., CEYLANER S., HERGUNER M. 0.
Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism, 6 - 09 Eyliil 2016

Phenotypic and genotypic features and long term folloe-up 36 Turkish galactosemia patients

KOR D., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., 6ktem m., KOLASIN P., ONENLi MUNGAN H. N.

Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism., ROMA, italya, 6 - 09 Eyliil 2016
Farber Disease A Case Report With A Novel Mutation

ONENLI MUNGAN H. N.,, BULUT F. D., SEKER YILMAZ B., KOR D., CEYLANER S.

SSIEM 2016 ROME, 6 - 09 Eyliil 2016

5 oxoprolinase deficiency report of three siblings and a case with two new compound heterozygous
mutations and the clinical diversity even in the same family

ONENLI MUNGAN H. N,, SEKER YILMAZ B., BULUT F. D,, 6ktem m., KOR D., ceylaner g., HERGUNER M. 0.

SSIEM 2016 ROME, 6 - 09 Eyliil 2016

Coexistence of Glycogen Storage Disease Type III and Haemophilia B in two brothers

BULUT F. D., SEKER YILMAZ B., KOR D., PODSKARBY S., LEBLEBISATAN G., GONKEK S., ONENLI MUNGAN H. N.
SSIEM 2016 ROME, 6 - 09 Eyliil 2016

Infantile Sialic acid storage disease a novel mutation in the SLC17A5 gene

KOR D., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D., BISGIN A., INCECIK F., ONENLi MUNGAN H. N.

SSIEM 2016 ROME, 6 - 09 Eylil 2016

Apheresis Therapy in patients with homozygous familial Hypercholesterolemia

KEKEC I, SEKER YILMAZ B., KOR D., BULUT F. D., TEKINTURHAN F., EREN H., ONENLI MUNGAN H. N.

SSIEM 2016 ROME, 6 - 09 Eyliul 2016

Development of a suspicion index tool to help diagnosis of Gaucher disease

BULUT F. D., SEKER YILMAZ B., KOR D., SEYDAOGLU G., SASMAZ H. I, CEYLANER S., ONENLI MUNGAN H. N.
SSIEM 2016 ROME, 6 - 09 Eylil 2016

Two siblings with neonatal onset Dubin Johnson syndrome and hypothyroidism harboring a novel
mutation in the ABCC2 gene

KOR D., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D., CEYLANER S,, TOPALOGLU A. K,, ONENLi MUNGAN H. N.

SSIEM 2016 ROME, 6 - 09 Eylul 2016

Phenotypic and genotypic features and long term follow up 36 Turkish galactosemia patients

KOR D., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D., 6ktem m., kolagin p., ONENLI MUNGAN H. N.

ssiem 2016 rome, 6 - 09 Eyliil 2016

A novel mutation of the SLC4A4 gene in a turkish patient with isolated proximal renal tubular
acidosis and systemic involvement

SEKER YILMAZ B., KOR D., BULUT F. D., MELEK E., CEYLANER G., EREN H., ONENLI MUNGAN H. N.

SSIEM 2016 ROME, 6 - 09 Eylil 2016

30 Infantile Pompe patients with 40 mg kg biweekly enzyme replacement treatment and 23 survival
a single center experience from Turkey

Onenli Mungan H. N., Kér D., Seker Yilmaz B., Bulut F. D., Erdem S., Demir F., Eren H., Ozbarlas N.

SSIEM ROME 2016, Rome, italya, 6 - 09 Eyliil 2016

MPS Tip IVA Hasta Verileri: 5 Yeni Mutasyon.

SEKER YILMAZ B., BULUT F. D., KOR D., BASARAN S., ERDEM E., SOYUPAK S., mart 6. 6., CEYLANER S.,, HERGUNER
M. 0., ONENLi MUNGAN H. N.

5. Uluslararas1 Katihml Lizozomal Hastaliklar Kongresi Kongresi, 14 - 17 Nisan 2016

Bobrek transplantasyonu yapilan sistinozisli iki olgu sunumu.

IREM K, KOR D., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., KARABAY BAYAZIT A, DOGAN H., ANARAT A.

V. Uluslararasi Katiimh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 14 - 17 Nisan 2016
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Gaucher Hastalig1 Tip III ve Epilepsi Birlikteligi

BULUT F. D,, SEKER YILMAZ B, KOR D., KARAER K., INCECIK F., BALLI H. T., ONENLi MUNGAN H. N.

5. Uluslararasi Katihml Lizozomal Hastaliklar Kongresi Kongresi, 14 - 17 Nisan 2016

Sandhoff hastalig: iki yeni mutasyon

KOR D., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D.,, HERGUNER M. 0., CEYLANER S., ALTUNBASAK $., ONENLI MUNGAN H. N.
V. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 14 - 17 Nisan 2016

Hunter Hastahg Tipik Cilt Tutulumu Pebbling Bulgusu ile Bagvuran Bir Olgu Sunumu.

SEKER YILMAZ B, BULUT F. D., KOR D., CEYLANER G., ONENLI MUNGAN H. N.

5. Uluslararasi Katihml Lizozomal Hastaliklar Kongresi Kongresi, 14 - 17 Nisan 2016

Eriskin Fabry olgularinda Cukurova deneyimi.

KOR D., PAYDAS S., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., AKILLI R,, SIZMAZ S., KOG F., ONENLI MUNGAN H. N.

. Uluslararasi Katilimh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 14 - 17 Nisan 2016

Mukopolisakkaridozlu hastalardaki osteoporozda bifosfonat tedavisinin etkinliginin
degerlendirilmesi.

ONENLI MUNGAN H. N., KOR D., BULUT F. D., Seker-Yilmaz B., BALLI H. T., SOYUPAK S.

V. Uluslararasi Katiimh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 14 - 17 Nisan 2016

Gaucher Hastaligi’'nda Uzun Dénem Tedavi Sonug¢larimiz.

BULUT F. D., KOR D., SEKER YILMAZ B., SEYDAOGLU G., 0ZBEK M. N., BALLI H. T., BAYRAM i, ONENLi MUNGAN H.
N.

5. Uluslararasi Katihml Lizozomal Hastaliklar Kongresi Kongresi, 14 - 17 Nisan 2016

Beslenme aligkanliginin kalitsal metabolik hastalik tanisi ve prognozundaki yeri: iki kardes olgu
ONENLI MUNGAN H. N,, Seker-Yilmaz B., BULUT F. D,, KOR D., GONKEK S., KARTAL T., CEYLANER G.

12. Uludag Pediatri Kis Kongresi, Tiirkiye, 13 - 16 Mart 2016

Chanarin-Dorfman syndrome: A case report

Mungan N. 0, TUNCEZ E., YILMAZ B. S, LEBLEBISATAN G., KUNT Z.,, BULUT D., KOR D.

12th Annual WORLD Symposium, California, Amerika Birlesik Devletleri, 29 Subat - 04 Mart 2016, cilt.117
Enzim replasman tedavisi alan infantil Pompe hastalarinin kisa orta dénem sonuglari

Demir F., Erdem S, Kér D., Giillii U. U,, Seker Yilmaz B., Demir H., Onenli Mungan H. N,, Kii¢iikosmanoglu 0., Ozbarlas
N.,, Hallhoglu Kiling O.

XIV. Ulusal Pediatrik Kardiyoloji ve Kalp Damar Cerrahi Kongresi, Denizli, Tiirkiye, 15 Nisan 2015 - 18 Ocak 2016
Kor D Seker Yilmaz B Satar M Ceylaner G Bulut D Narli N Laleli Y Onenli Mungan N Prropiyonik
asidemili hastalarimizda 5 yeni mutasyon ve farkl klinik seyir X 14 18 Nisan 2015 Hilton Oteli Adana
Kongre Kitab1 S 208

KOR D., SEKER YILMAZ B., SATAR M., BULUT F. D., NARLI N., ONENLi MUNGAN H. N.

XIIIL Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015, s5.208

Eriskin Fabry hastalarinda Cukurova deneyimi

KOR D., PAYDAS S., SEKER YILMAZ B, BULUT F. D., AKILLI R,, SIZMAZ S, ONENLi MUNGAN H. N.

V. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 14 - 17 Nisan 2016

Bir Cocukta Epilepsi ve McArdle Birlikteligi

INCECIK F., HERGUNER M. 0., GUL MERT G., SEYDA B., KOR D., SEKER YILMAZ B., ONENLi MUNGAN H. N,,
ALTUNBASAK §$.

13. Ulusal Metabolik Hast ve Beslenme Kongresi, Adana, Tiirkiye, 13 - 18 Nisan 2015

Bir olgu nedeniyle ailevi hipertrigliseridemi ve konjenital adrenal hiperplazi birlikteligi.

KOR D., TOPALOGLU A. K., YUKSEL B., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., AGIN M,, Ceylaner S., ONENLI MUNGAN H. N.
59. Tiirkiye Milli Pediatri Kongresi, Tiirkiye, 4 - 08 Kasim 2015

Nedeni bilinmeyen ates etiyolojisinde bir olgu nedeniyle konjenital agri1 duyarsizligi-anhidrozis
(CIPA).

KOR D., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., INCECIK F., CETIN C,, Ceylaner S., HERGUNER M. 0., ONENLI MUNGAN H. N.
59. Tiirkiye Milli Pediatri Kongresi, Tiirkiye, 4 - 08 Kasim 2015

Awareness study of Gaucher disease from southeast part of Turkey

BULUT F. D,, KOR D., Seker-Yilmaz B., 6zbek m. n., ONENLI MUNGAN H. N.
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Annual Symposium of the Society for the Inborn Error of Metabolism, 1 - 04 Eyliil 2015

Netherton syndrome: SPINK5 gene mutation found through whole exome sequencing

Seker-Yilmaz B., KOR D., Ceylaner S., BULUT F. D., YILMAZ M., ONENLI MUNGAN H. N.

Annual Symposium of the Society for the Inborn Error of Metabolism, 1 - 04 Eyliil 2015

A desensitization method to maintain ERT in Mucopolysaccharidosis type VI

KOR D., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., ALTINTAS D. U, ONENLI MUNGAN H. N.

Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism,, Lyon, Fransa, 1 - 04 Eyliil 2015
Primary systemic carnitine deficiency: two turkish cases with two novel SLC22A5 mutations
Seker-Yilmaz B., KOR D., OSMAN K., BULUT F. D., CEYLANER G., 6ktem m., ONENLI MUNGAN H. N.

Annual Symposium of the Society for the Inborn Error of Metabolism, 1 - 04 Eyliil 2015

Report of five Turkish patients with ketolysis defects and four novel mutations.

ONENLI MUNGAN H. N,, Seker-Yilmaz B., KOR D., BULUT F. D., 6ktem m., YILDIZDAS R. D., Ceylaner S., FUKAO T.
Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism,, 1 - 04 Eyliil 2015

Effect of divided daily doses of sapropterin in phenylketonuria.

KOR D., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., YOLBURUN G., GONKEK S., GZAKCAOGLU T., Ceylaner S., ONENLI MUNGAN H.
N.

Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism, 1 - 04 Eyliil 2015

Fructose 1,6-biphosphatase (FBP) deficiency in early childhood: 5 Turkish cases

BULUT F. D,, Seker-Yilmaz B., KOR D., Ceylaner S., 0ZGUR HOROZ 0., ONENLI MUNGAN H. N.

Annual Symposium of the Society for the Inborn Error of Metabolism, 1 - 04 Eyliil 2015

Mutations causing biotinidase deficiency in children detected by newborn screening in south eastern
Turkey

Seker-Yilmaz B., KOR D., Ceylaner S., 6ktem m., CEYLANER G., BULUT F. D., ALTINSU T., ONENLI MUNGAN H. N.
Annual Symposium of the Society for the Inborn Error of Metabolism, 1 - 04 Eyliil 2015

Ethylmalonic Encephalopathy: Diagnosis of a Turkish Case After Unknown Death of Two Children in
The Family

ONENLI MUNGAN H. N., KOR D., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D., GUL MERT G., INCECIK F., CEYLANER S.

SSIEM 2015 Annual Symposium, Fransa, 1 - 04 Eyliil 2015

Fenilketoniiride bélinmiis dozda sapropterin uygulamasinin etkinligi

KOR D., ONENLI MUNGAN H. N,, Seker-Yilmaz B., GONKEK S., KARTAL T., BULUT F. D.

XIIL Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

Krabbe Hastaligi Erken Infantil Bir Olgu

SEYDA B, INCECIK F., SEKER YILMAZ B., KOR D., HERGUNER M. 0., ONENLi MUNGAN H. N., ALTUNBASAK §.

13. Ulusal Metabolik Hast ve Beslenme Kongresi, Adana, Tiirkiye, 13 - 18 Nisan 2015

Glikojen depo hastaliginda hepatik tutulum: 43 olgunun degerlendirilmesi

KOR D., Seker-Yilmaz B., BISGIN A., CEYLANER G., GONKEK S., TUMGOR G., 0ZAKCEOGLU T., ONENLI MUNGAN H. N.
XIIL ULUSAL METABOLIK HASTALIKLAR VE BESLENME KONGRES], Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

NPC Tanisiyla izlenen 10 hastanin Klinik Bulgular1 Ve Mutasyon Analiz Sonuglari

ONENLI MUNGAN H. N., KOR D., SEKER YILMAZ B., INCECIK F., BULUT F. D., BIGAKCI S., BALLI H. T., CEYLANER S.
13. Ulusal Metabolik Hast ve Beslenme Kongresi, Adana, Tiirkiye, 13 - 18 Nisan 2015

Primer sistemik karnitin eksikligi: Yeni bir homozigot SLC22A5 gen mutasyonu ve 14 yillik izlem.
Seker-Yilmaz B., KOR D., KUCUKOSMANOGLU 0., Ceylaner S.,, 0ZBARLAS N., LALELI Y., ONENLI MUNGAN H. N.
XIIL Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

Propiyonik asidemi tanili hastalarimizda 5 yeni mutasyon ve farkl klinik seyir.

KOR D., Seker-Yilmaz B., SATAR M., CEYLANER G., BULUT F. D., NARLI N., LALEL] Y., ONENLI MUNGAN H. N.

XIII Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

Fanconi Bickel Sendromu: Yedi Olgu, Bir Yeni Mutasyon ve Glukoz Tolerans Bozuklugu

Seker-Yilmaz B., KOR D., KARABAY BAYAZIT A, Ceylaner S., topaloglu a. k., YUKSEL B., anarat a,, ONENLI MUNGAN
H.N.

XIII Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

izole Metilmalonik Asidemi tanisiyla izlenen 16 olguda saptanan 5 yeni mutasyon ve uzun dénem
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komplikasyonlar.

Seker-Yilmaz B., KOR D., 0ZGUR HOROZ 0., Ceylaner S., YILDIZDAS R. D., 6ktem m., ONENLI MUNGAN H. N.
XIII. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

Fenilketoniiri hastalig1 6tekilestiriyor mu? Sosyolojik bir degerlendirme.

BURGUT 0., GURSOY A., ONENLI MUNGAN H. N., KOR D., Seker-Yilmaz B.

XIIL Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

NPC tanisiyla izlenen 10 hastanin klinik bulgulari ve mutasyon analiz sonug¢lari.

ONENLI MUNGAN H. N., KOR D., Seker-Yilmaz B., INCECIK F., BULUT F. D., BICAKCI S., BALLI H. T., Ceylaner S.
XIIL Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

Kalitsal Metabolik Hastalik Tanili Olgularin Son 1 5 Yilda Cocuk Acil Birimine Bagvurularinin
Degerlendirilmesi

Tolu Kendir 0., CELIK T., KOR D., SARI GOKAY S., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D., YILMAZ H. L., ONENLi MUNGAN H.
N.

XIII Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi Uluslararasi Katiimh, Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015
Kalitsal matabolik hastalik tanili olgularin son 1,5 yilda ¢ocuk acil birimine bagvurularinin
degerlendirilmesi.

TOLU KENDIR 0., CELIK T., KOR D., GOKAY S., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D,, YILMAZ H. L., ONENLI MUNGAN H. N.
XIIL Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

Primer Hiperlipidemi tanisiyla takip edilen hastalarimizin klinik ve labaratuar bulgulariyla mutasyon
analizlerinin 6n degerlendirmesi.

KAPLAN ., KOR D., $eker-Yilmaz B., DOGAN H., SEYDAOGLU G., BULUT F. D., ONENLi MUNGAN H. N.

XIIL Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

Metabolik asidozla basvuran hastalarimizda kalitsal metabolik hastalik tanisina giden siirecin
degerlendirilmesi.

BULUT F. D., HUSEYIN E., SAHIN B., YONTEM A., Seker-Yilmaz B., KOR D., KOLASIN P., ONENLI MUNGAN H. N.
XIIL Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

Krabbe hastaligi: Erken infantil bir olgu

BESEN §., INCECIK F., Seker-Yilmaz B.,, AYNACI E., KOR D., HERGUNER M. 0., ONENLI MUNGAN H. N., ALTUNBASAK
S.

XIIL Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

inmeli olgularda Fabry hastalig1 sikhig1.

KOC F., PEKOZ T., SATAR S., Seker-Yilmaz B., KOR D., ONENLI MUNGAN H. N.

XIIL Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

Glikojen depo hastalig: tip III ve akut lenfoblastik 16semi birlikteligi: Olgu sunumu.

AY TUNCEL D,, KILING Y., KOR D., SASMAZ H. i, Seker-Yilmaz B, BULUT F. D., ONENLI MUNGAN H. N.

XIIL Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

Metabolik ve sosyolojik boyutuyla Adana’da 2 yillik Fenilketoniiri tarama programi.

KOR D., Seker-Yilmaz B., KARTAL E., KELES H., EREN H., SEYDAOGLU G., ONENLI MUNGAN H. N.

XIIL Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

Fenilketoniiride nérosekretuvar disfonksiyon.

Seker-Yimaz B., KOR D, TOPALOGLU A. K, Ceylaner S., ONENLI MUNGAN H. N.

XIIL Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

izole metilmalonik asidemi tanisiyla izlenen 16 olguda saptanan 5 yeni mutsyon ve uzun dénem
komplikasyonlar

SEKER YILMAZ B., KOR D., 0ZGUR HOROZ 0., YILDIZDAS R. D., ONENLI MUNGAN H. N.

XIIIL Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi Uluslararasi1 Katilimly, Tiirkiye, 15 Nisan 2015

Sitrin Eksikligi olgu sunumu Yeni bir mutasyon

SEKER YILMAZ B., KOR D., TUMGOR G., CEYLANER S., ONENLI MUNGAN H. N.

XIII Ulusal metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

Akut pankreatit tanisi konulan hipertrigliseridemili olgularimiz

AGIN M., TUMGOR G., ONENLI MUNGAN H. N., SEKER YILMAZ B., KOR D.
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XIII. Ulusal metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

Bir Cocukta Epilepsi ve Mc Ardle Hastalig: Birlikteligi

INCECIK F., HERGUNER M. 0., GUL MERT G., BESEN §., KOR D., SEKER YILMAZ B., ONENLI MUNGAN H.N,,
ALTUNBASAK S.

13. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Tiirkiye, 14 - 18 Nisan 2015

BiR COCUKTA EPIiLEPSi VE MC ARDLE BiRLIiKTELiGI

INCECIK F., HERGUNER M. 0., GUL MERT G., BESEN §., KOR D., SEKER YILMAZ B., ONENLI MUNGAN H.N,,
ALTUNBASAK S.

METABOLIK HASTALIKLAR VE BESLENME KONGRESI, Tiirkiye, 12 - 14 Nisan 2015

Sistinozis ve herediter multiple ekzositoz birlikteligi

KARABAY BAYAZIT A., ATMIS B, KOR D., ONENLI MUNGAN H. N., Anarat A.

8. Ulusal Cocuk Nefroloji Kongresi, Tiirkiye, 29 Ekim - 01 Kasim 2014

Glycogen storage disase XII complicated with hemizygous Duchenne muscular dystrophy mutation.
ONENLI MUNGAN H. N,, Seker-Yilmaz B., KOR D., Ceylaner S., ZORLUDEMIR S., INCECIK F., HERGUNER M. 0.
Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism, 2 - 05 Eyliil 2014

A novel missense mutation in the AGK gene: Sengers syndrome.

Seker-Yilmaz B., KOR D., ONENLI MUNGAN H. N,, 0ZGUR HOROZ 0., YILDIZDAS R. D., ERDEM S,, Ceylaner S.
Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism, 2 - 05 Eyliil 2014

An asymptomatic mother diagnosed with 3-methylcrotonyl-CoA carboxylase deficiency after
newborn screening.

KOR D., ONENLI MUNGAN H. N., 6ktem m., Seker-Yilmaz B., Ceylaner S.

Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism, 2 - 05 Eyliil 2014
Disease perception among the mothers of PKU children.

burgut 6., ONENLI MUNGAN H. N,, giirsoy a., KOR D., Seker-Yilmaz B.

Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism, 2 - 05 Eyliil 2014
Bilateral inguinal herni ve ARSB geninde homozigot bir mutasyon: Mukopolisakkaridoz tip VI m1?
polimorfizim mi?

KOR D., Seker-Yilmaz B., ONENLi MUNGAN H. N., METIN S., Ceylaner S.

IV. Uluslararasi Katilimh Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Tiirkiye, 17 - 20 Nisan 2014

7 olgu nedeniyle Mukolipidoz tip II-III.

KOR D., Seker-Yiimaz B., ONENLI MUNGAN H. N., BULUT F. D.

IV. Uluslararasi Katilimhi Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Tiirkiye, 17 - 20 Nisan 2014

Gaucher tip II'de iki farkli basvuru semptomu: Kollodioan baby-hepatosplenomegali.

ONENLI MUNGAN H. N,, Ceylaner S., KOR D., Seker-Yilmaz B., 0ZKINAY F. F., INCECIK F., HERGUNER M. 0.
IV. Uluslararasi Katilimhi Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Tiirkiye, 17 - 20 Nisan 2014
Mukopolisakkaridoz tip I: Olgularimiz ve enzim replasman tedavisi.

Seker-Yilmaz B., KOR D., ONENLI MUNGAN H. N, ERDEM S,, SIZMAZ S., BALLI H. T, 0ZBEK M,, YILMAZ M,,
HERGUNER M. 0., ALTUNBASAK S.

IV. Uluslararasi Katilimli Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Tiirkiye, 17 - 20 Nisan 2014

10 pompe hastasinda yiiksek doz enzim replasman tedavisi sonuglari

KOR D., Seker-Yilmaz B., ERDEM S, Ceylaner S., ONAY H,, icil s, ONENLI MUNGAN H. N.

IV. Uluslararasi Katilimhi Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Tiirkiye, 17 - 20 Nisan 2014

Enzim replasman tedavisi altinda tamamlanan bir gebelik: Gaucher tip I.

Seker-Yilmaz B., KOR D., BUYUKKURT S., OZKINAY F. F., KUCUKGOZ GULEG U.,, ONENLI MUNGAN H. N.

IV. Uluslararasi Katilimli Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 17 - 20 Nisan 2014
Nefropatik sistinozisli 2 olguda biiyiime hormonu tedavisi

ONENLI MUNGAN H. N., 0ZBEK M., KARABAY BAYAZIT A., KOR D., Seker-Yilmaz B., Ceylaner S., TOPALOGLU A. K,
YUKSEL B.

IV. Uluslararasi Katilimhi Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Tiirkiye, 17 - 20 Nisan 2014

Gaucher hastalig tip III C ve senkoba neden olan agir kardiyak kalsifikasyon.

KOR D., Seker-Yilmaz B., ERDEM S., SALIH 0. K., ONENLI MUNGAN H. N., HERGUNER M. 0., Ceylaner S., 0ZBARLAS N.



IV. Uluslararasi Katilimhi Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 17 - 20 Nisan 2014
CCCXXV. GM- 1 gangliosidoz olgu sunumu: yeni bir mutasyon.

Seker-Yilmaz B., KOR D., ONENLI MUNGAN H. N., INCECIK F., Ceylaner S.
IV. Uluslararasi Katilimh Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Tiirkiye, 17 - 20 Nisan 2014

CCCXXVI. Noronal seroid lipofusinoz: Hint- Avrupa varyantina neden olan yeni bir mutasyon.
Seker-Yilmaz B., KOR D., ONENLI MUNGAN H. N,, INCECIK F., GUL MERT G, ICiL S., Ceylaner S.
IV. Uluslararasi Katilimhi Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Tiirkiye, 17 - 20 Nisan 2014

CCCXXVII. NPC 1 geninde yeni bir intronik mutasyon saptanan 2 eriskin olgu.
KOR D., Seker-Yilmaz B., BICAKCI S., KOG F., Ceylaner S., KOKACYA M., ONENLi MUNGAN H. N.
IV. Uluslararasi Katilimh Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Tiirkiye, 17 - 20 Nisan 2014

.CCXXVIIL. A First Turkish Case Report of a Colloidan Baby with a Postmortem Diagnosis of type II Gaucher
Disease and a Novel Mutation Detected by Exom Sequencing.
ONENLI MUNGAN H. N,, Ceylaner S., balai s, KOR D., Seker-Yilmaz B.
13 th Annual World Symposium, 10 - 13 Subat 2014

CCCXXIX. Gaucher disease type II or type III: a case report of an intermediate form with a new mutation
YILMAZ B.S., KOR D., INCECIK F., Ozkinay F., HERGUNER 0. M., ONENLI-MUNGAN N.
10th Annual World Symposium of the Lysosomal-Disease-Network (LDN), California, Amerika Birlesik Devletleri,
10 - 13 Subat 2014, cilt.111

CCCXXX. Hypertension in Mucopolysaccharidosis type I

Seker-Yilmaz B., KOR D., MELEK E.,, YOCEL YILMAZ D., BALLI H. T, ONENLI MUNGAN H. N.
10th Middle East Metabolic Group Meeting, 5 - 07 Aralik 2013

CCCXXXI. Fanconi Bickel Sendromunda glukoz tolerans bozuklugu: dért olgu sunumu.
ONENLI MUNGAN H. N,, Seker-Yilmaz B., KOR D., MENGEN E., GURBUZ F., TOPALOGLU A. K., YOKSEL B.
XVII. Ulusal Pediatrik Endokrinoloji ve Diyabet Kongresi, Edirne, Tiirkiye, 1 - 05 Ekim 2013

CCCXXXIl. Cushing syndrome due to multinodular adrenal hyperplasia: case report.
kor y., sdker g, KOR D., TEMIZ F., YUKSEL B.
9th Joint Meeting of Paediatric Endocrinology., 19 - 22 Eyliil 2013

.CCXXXIIl. Enzyme replacement therapy in 7 Turkish patients with infantile type Pompe disease.
KOR D., ONENLI MUNGAN H. N., ERDEM S., HERGUNER M. 0.
12th International Congress of Inborn Errors of Metabolism., 3 - 06 Eyliil 2013

.CCXXXIV. Molecular analysis of 15 MPS VI patients from south Turkey and identification of one novel
mutation.
ONENLI MUNGAN H. N,, zanetti a., KOR D., 6zbek m. n., lenzini e., scarpa m., tomanin r.
12th International Congress of Inborn Errors of Metabolism,, 3 - 06 Eyliil 2013

CCCXXXV. Propionic acidemia: a case report of a successful pregnancy, labor, and lactation.
ONENLI MUNGAN H. N, KOR D., BUYUKKURT S., atmis a,, KUCUKGOZ GULEG U.
12th International Congress of Inborn Errors of Metabolism,, 3 - 06 Eyliil 2013

.CCXXXVI. Two siblings with glycogen storage disease type IX very early need of transplantation in the younger
one.
ONENLI MUNGAN H. N., KOR D., Seker-Yilmaz B., BALLI H. T., podskarbi y.
12th International Congress of Inborn Errors of Metabolism,, 3 - 06 Eyliil 2013

CCXXXVIL. Self mutilaston ve bobrek tasi: Parsiyel ve komplet Lesch-Nyhan Sendromlu iki olgu sunumu.
ONENLI MUNGAN H. N, KOR D., KARABAY BAYAZIT A, Ceylaner S, ERDEM S, INCECIK F.,, ANARAT A.
49, Tiirk Pediatri Kongresi, istanbul, Tiirkiye, 10 - 13 Haziran 2013

.CXXXVIII. Propiyonik asidemi: iki yeni mutasyon, iki farkl klinik seyir.
KOR D., Ceylaner S., YAPICIOGLU YILDIZDAS H., GUNDUZ M., KARTAL E., SATAR M., ONENLI MUNGAN H. N.
XII. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Eskisehir, Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013

ICCXXXIX. PROPIYONiK ASIDEMILI BiR OLGU: SAGLIKLI BiR GEBELIK, DOGUM VE EMZIRME SURECI
ONENLi MUNGAN H. N, KOR D., BUYUKKURT S., OZLU F., 0ZAKCAOGLU T., KUCUKGOZ GULEG U., EREN H., SATAR
M.
XIL ULUSAL METABOLIK HASTALIKLAR VE BESLENME KONGRES], Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013
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.CCXLVIIL

CCCXLIX.

CCCL.

CCCLL

CCCLIL

CCCLIIL

CCCLIV.

CCCLV.

Niemann-Pick tip C hastaligi: NPC2 ve NPC1 mutasyonlar: saptanan dort olgu.

ONENLI MUNGAN H. N., INCECIK F., KOR D., 0ZGUL R. K, HERGUNER M. 0., YILDIZDAS R. D., Ceylaner S.,
ALTUNBASAK §.

XII. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Eskisehir, Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013
Hipertransaminazemi etiyolojisinde lizozomal asit lipaz eksikligi: DBS ile tani konulan bir olgu
sunumu.

ONENLI MUNGAN H. N., KOR D., TUMGOR G., BALLI H. T.

XII. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi.,, Eskisehir, Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013

Glutarik asidiiri tip I'de yeni bir mutasyon tanimlanan olgu.

UYDURAN UNAL N., KOR D., YUCEL YILMAZ D., GUL MERT G., GONKEK S., ONENLI MUNGAN H. N.

XII. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Eskisehir, Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013

Sistinozisli olgularimizin klinik, molekiiler 6zellikleri ve ii¢ ailede bir yeni mutasyon.

KOR D., KARABAY BAYAZIT A, CENGIZ N., YAGMUR M., ANARAT A,, ONENLI MUNGAN H. N.

XII. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Eskisehir, Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013

Metilmalonik asidemide nadir bir komplikasyon kronik bobrek hastaligi gelisen olgu sunumu.
ONENLi MUNGAN H. N, KOR D., KARABAY BAYAZIT A., AKELOGLU S., YUKSEL B., ANARAT A.

XII. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Eskisehir, Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013

iki olgu nedeniyle Gaucher tip IIIC.

KOR D., ONENLI MUNGAN H. N., ERDEM S., INCECIK F., EVRAN OLGUN M., GURKAN E., SALIH 0. K, KILINC Y.
XII. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Eskisehir, Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013

Nonketotik hiperglisinemi: yeni mutasyon saptanan bir olgu.

ECE U, KOR D., KARDAS F., Ceylaner S., KENDIRCI M., ONENLI MUNGAN H. N.

XII. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Eskisehir, Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013

Cukurova bélgesinde glikojen depo hastaliklar: profili.

KOR D., ONENLI MUNGAN H. N., PODSKARBI Y., 0ZBEK M., TUMGOR G., 0ZAKGAOGLU T., ERDEM S., ALABAZ D.,
YILMAZ M., DORAN F,, et al.

XII. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Eskisehir, Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013

Kronik karaciger hastalig: etiyolojisinde nadir bir durum, hipobetalipoproteinemi:Olgu sunumu.
ONENLI MUNGAN H. N., TUMGOR G., KOR D., SOYUPAK S., TARUGI P.

XII. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Eskisehir, Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013

Portal ven trombozu etiyolojisinde nadir bir durum: MTHFR mutasyonlu olgu sunumu.

BULUT F. D., ONENLi MUNGAN H. N., TUMGOR G., KOR D., YILMAZ M., DORAN F., SOYUPAK S., KILING Y.

XII. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Eskisehir, Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013

AGIR LAKTIK ASIDOZ GELISEN MMA’xxLI BiR OLGUDA YUKSEK DOZ ASKORBIiK ASIT TEDAVISIYLE
SALAH

ONENLI MUNGAN H. N.,, KOR D., 0ZGUR HOROZ 0., YUKSELMI$ U, SARI M. Y., GONKEK S., ECE U,, YILDIZDAS R. D.
XIL ULUSAL METABOLIK HASTALIKLAR VE BESLENME KONGRES], Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013

L-2 Hidroksi Glutarik Asidiiri: U¢ Olgu Sunumu

INCECIK F., KOR D., GUL MERT G., HERGUNER M. 0., ALTUNBASAK $., ONENLi MUNGAN H. N.

Uluslararasi Katilimlh 12. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, 1 - 04 Mayis 2013

Glutarik Asidiiri Tip 1’de Yeni Mutasyon Tanimlanan Olgu

UNAL N. U, KOR D., YUCEL D., GUL MERT G., GUNTEK S., ONENLI MUNGAN H. N.

Uluslararasi Katihmh XII. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, 1 - 04 Mayis 2013

Agir laktik asidoz gelisen MMA?l1 bir olguda yiiksek doz askorbik asit tedavisiyle salah

KOR D., ONENLI MUNGAN H., Ozgiir 0., Yiikselmis U., Sar1 Y., Ece U., Giintek S., YILDIZDAS R. D.

. XII. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Eskisehir, Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013

Agir laktik asidoz gelisen MMA?l bir olguda yiiksek doz askorbik asit tedavisiyle salah

KOR D., ONENLI MUNGAN H., Ozgiir 0., Yiikselmis U., Sar1 Y., Ece U., Giintek S., YILDIZDAS R. D.

. XII. Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi., Eskisehir, Tiirkiye, 1 - 04 Mayis 2013
Mucopolysaccaharidosis type II: Clinical, enzymatic, and ERT data and four novel mutations of eight

cases.
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MUNGAN N. 0., KOR D., Erdem S., Soyupak S., BASARAN S.

Lysosomal Disease Network WORLD Symposium 2013, Florida, Amerika Birlesik Devletleri, 12 - 15 Subat 2013,
ss.571

Epimerase deficiency galactosemia: a case report.

KOR D., ONENLI MUNGAN H. N., Shin Podskarbi Y., BULUT F. D.

Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism, 4 - 07 Eyliil 2012
Tyrosinemia type 1 and neurogenic crisis: a case report.

BULUT F. D, KOR D., ONENLI MUNGAN H. N, yiikselmis u., INCECIK F., YILDIZDAS R. D.

Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism, 4 - 07 Eyliil 2012
Mukopolisakkaridoz tip II : Olgularla klinik deneyimimiz

KOR D., ONENLI MUNGAN H. N., 0ZBEK M., ERDEM S., TEMIZ F.

[II.Uluslararasi Katihmh Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Girne, Kibris (Kktc), 26 - 29 Nisan 2012
Multipl siilfataz eksikligi : Dort olgu.

OZBEK M., INCECIK F., GUNGOR R. S, PARLAKGUMUS D., KOR D., ONENLI MUNGAN H. N.
[II.Uluslararasi Katiimh Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Girne, Kibris (Kktc), 26 - 29 Nisan 2012
Gaucher tip III :Ayn1 ailede farkh klinik seyir

ONENLi MUNGAN H. N., KOR D., YUKSEL B., TOPALOGLU A. K.

[II.Uluslararasi Katihmh Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Girne, Kibris (Kktc), 26 - 29 Nisan 2012
Yavas ilerleyen bir MPS VI olgusu

ONENLi MUNGAN H. N, KOR D., KIZILTAS A., SOYUPAK S., TEMIZ F., TOPALOGLU A. K., YUKSEL B.
[II.Uluslararasi Katiimh Lizozomal Depo Hastaliklar1 Kongresi, Girne, Kibris (Kktc), 26 - 29 Nisan 2012
Two cases with HDR syndrome (hypoparathyroidism, sensorineural deafness and renal disease).
KESKIN M., kor y., yal¢in a. s., uygun h., KESKIN 0., KOR D.

50 th Annual Meeting of the European Society for Paediatric Endocrinology (ESPE), 25 - 28 Ekim 2011
Biyotinidaz eksikligi nedeniyle biyotin kullanan hastalarda tiroid fonksiyon testleri.

KOR Y., KESKIN M., KOR D,, YALGIN A. S.

XI. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Izmir, Tiirkiye, 14 - 16 Nisan 2011
Mukopolisakkaridoz tanisi alan hastalarimizin degerlendirilmesi.

KOR Y., KESKIN M., KESKiN 0., KOR D.

XI. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Izmir, Tiirkiye, 14 - 16 Nisan 2011

Lise ergenlerinde huzursuz bacaklar sendromu ve iligkili durumlar.

YILMAZ K., KILINCASLAN A, AYDIN N,, KOR D.

2. Adolesan Saghg Sempozyumu, Tiirkiye, 1 - 03 Ocak 2011

HDR sendromu (Hipoparatiroidi, isitme kaybi, renal hastalik) tanisi konulan iki olgu sunumu.
KESKIN M., KOR Y., YALCIN A. S., KESKIN 0., KOR D.

XIV. Ulusal Pediatrik Endokrin ve Diyabet Kongresi, Mugla, Tiirkiye, 4 - 10 Ekim 2010

Biiyiime hormonu asir1 salinimi ve pitiiter gigantizm.

KOR Y., KESKIN M., ERKUTLU i,, TUTAR E., KESKiN 0., KOR D.

XIV. Ulusal Pediatrik Endokrin ve Diyabet Kongresi, Mugla, Tiirkiye, 4 - 10 Ekim 2010

Bir olgu nedeniyle hipohidrotik ektodermal displazi.

KOR D., KESKIN M., kor y.

XIIIL Ulusal Pediatrik Endokrin ve Diyabet Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 17 - 21 Kasim 2009

iki olgu sunumuyla rizomelik kondrodisplazia punktata.

kor y., KESKIN M., KOR D., SIVASLI E,, GIFTGI M.

XIIL Ulusal Pediatrik Endokrin ve Diyabet Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 17 - 21 Kasim 2009

Ektopik tiroid glandi olan bir olguda juvenil fibroadenom.

KESKIN M., kor y., CEYLAN H., 0ZSARAC C., KOR D.

XIII Ulusal Pediatrik Endokrin ve Diyabet Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 17 - 21 Kasim 2009

Pilositik astrositomlu hastada santral puberte prekoks.

kor y., KESKIN M., GULER E.,, KOR D.

XIII Ulusal Pediatrik Endokrin ve Diyabet Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 17 - 21 Kasim 2009
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Proteus sendromu olgu sunumu ve literatiiriin gézden gecirilmesi.

kor y., KESKIN M., KOR D.

XIIL Ulusal Pediatrik Endokrin ve Diyabet Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 17 - 21 Kasim 2009
46 XY genotipli 21-hidroksilaz eksikligi ve vakasinda kuskulu genitalya.

kor y., KESKIN M., SIVASLI E., KOR D.

XIII Ulusal Pediatrik Endokrin ve Diyabet Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 17 - 21 Kasim 2009
Psodohipoparatiroidizm tanisi alan ii¢ olgu sunumu.

KESKIN M, kor y., KOR D, YILMAZ K.

XIII Ulusal Pediatrik Endokrin ve Diyabet Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 17 - 21 Kasim 2009
CMV enfeksiyonu ile iliskili ps6dohipoaldosteronizm.

kor y., KESKIN M., KESKIN 0., KILI¢ DEMIRCiOGLU B., BUYUKCELIK M., KOR D.

XIIL Ulusal Pediatrik Endokrin ve Diyabet Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 17 - 21 Kasim 2009
Boy kisalig1 nedeni ile bagvuran ve 18q delesyon sendromu tanisi1 alan olgu sunumu.
kor y., KESKIN M., CEYLANER G., Ceylaner S., KOR D.

XIIL Ulusal Pediatrik Endokrin ve Diyabet Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 17 - 21 Kasim 2009
Hiperkalsemi ile bagvuran akut lenfoblastik 16semi.

kor y., KESKIN M., GULER E, KOR D.

XIIL Ulusal Pediatrik Endokrin ve Diyabet Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 17 - 21 Kasim 2009
Pediatrik onkoloji hastalarinda port katater kullanim sonuglari.

GULER E., CEYLAN H., 0ZOKUTAN B. H., KOR D., ULUCA U.

XV. TPOG Ulusal Pediatrik Kanser Kongresi, izmir, Tiirkiye, 21 - 25 Mayis 2008
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