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XVI. Uluslararasi Katihmh Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, 28 Mayis - 01 Haziran 2022
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VIIL. Uluslararasi Katilmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, 25 - 27 Kasim 2021
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Kara E, Haytoglu Z., incecik F., Kor D., Bulut F. D, Kilavuz S., Kaplan 1., Késeci B., Burgac E., Demir F., et al.
International Congress of Inborn Errors of Metabolism, Sydney, Avustralya, 21 - 24 Kasim 2021
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Annual Symposium of the Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism, 3 - 06 Eyliill 2019

Serine Biosynthesis Defect: A Case Report fromTurkey
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Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., KOR D., BULUT F. D, YILDIZDAS R. D., TOLUNAY i,, ONENLI MUNGAN H. N.
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atasever yildirim g., BULUT F. D., ATMIS B., KILAVUZ S., KOR D., KARABAY BAYAZIT A., ONENLI MUNGAN H. N.
9thEuropaediatrics, 13 - 15 Haziran 2019

Biotin-Tiamin cevaplh bazal ganglia hastaligi: Erken tani ve tedavinin 6nemi

TEKIN ORGUN L., BULUT F. D., OKUDUCU Y. K., TOLUNAY 0.
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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

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

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

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

What Have We Learned from Cases? Case: Atypic Presentations.

BULUT F. D.

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

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

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 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

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

Pompe Hastaligi Seyrinde Aritmi Ile Ani Oliim: 3 Olgu Sunumu

Seker Yilmaz B., Kér D., Kilavuz S., Bulut F. D., Ekinci F., Erdem S., Yildizdas R. D., Demir F., Onenli Mungan H. N.,
Ozbarlas N.

6. Uluslararasi Katilimhi Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

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

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

VI. Uluslararasi Katiiml 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.

VI. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018
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Mukopolisakkaridoz tip IIIC ve IIID tanil 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.

VL. Uluslararasi Katiimli 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.

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

Farber Hastahgi: Ug 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 Katihml Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

Lizozomal Depo Hastalig: Tanisiyla Takip Edilen Hastalar ve Ebeveynlerinin Enzim Replasman
Tedavisine BakisAgilar: ile 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.

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

23 aylik Mukopolisakkaridoz tipIV-A tanil1 hastada 2 yillik enzim replasman tedavisinin olumlu
sonuglar.

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

VI. Uluslararasi Katihimh 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.

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

Infantil tip 1 GM1 Gangliyosidoz tanisi 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

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., ONENLI{ MUNGAN H. N.
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

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., GELIK G., ALTUNBASAK $., ONENLI MUNGAN H. N.
VL. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 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.

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., 0ZTURK Hi$MI B., CEYLANER S., KIZILTAS A, ASLAN V. N,,
ONENLI MUNGAN H. N.

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

Yirmiyedi Sistinozis Hastasinin Uzun Dénem 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.
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VL. Uluslararasi Katiimli Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Antalya, Tiirkiye, 11 - 15 Nisan 2018

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

V1. Uluslararasi Katiimli Lizozomal Hastaliklar Kongresi 2018, 11 - 15 Nisan 2018

Farber hstaligi:ii¢ olgu sunumu ve yeni bir mutasyon

SEKER YILMAZ B, KILAVUZ S., KOR D., BULUT F. D., Ekinci Kisla M., BISGIN A, HAYTOGLU Z., BALLI H. T,, GUZEL R,,
ONENLI MUNGAN H. N.

VILUluslaras: Katilimh 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

Mukopolisakkaridoz Ti II ve Tip VI Tanih iki Olguda Bagarili 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.

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

Mukopolisakkaridoz Tip IIIC ve IIID Tanih iki Olgu

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

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

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

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

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

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

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, etal.

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

ILK VERILER ISIGINDA BiYOTINiDAZ 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. GENC PEDIATRISTLER KONGRESI, Tiirkiye, 1 - 03 Aralik 2017

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

iIk veriler 15181nda biotinidaz eksikligindeyenidogan tarama programi esik degeri ne olmah: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

Farber hastaliginin deri bulgular:

INCEMAN M,, ACIKALIN A, KILIG BAGIR E., BULUT F. D.

27. ulusal patoloji kongresi, Antalya, Tiirkiye, 15 - 18 Kasim 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
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

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
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

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

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., 0ZCAN N., 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.

Onenli Mungan H. N., Bulut F. D., Demir F., Kilavuz S., Kor D., Seker-Yilmaz B., Altunbasak §., Ozgiir Horoz 0., Erdem
S., Ozbarlas N.
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13 th International Congress of Inborn Errors of Metabolism., Rio De Janeiro, Brezilya, 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 1., 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
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

Recurrent Acute liver failure in a child with NBAS gene mutation and succesful liver transplantation:
first cases in Turkey

ONENLI MUNGAN H. N,, YILDIZDAS R. D., ARIKAN C., TUMGOR G., kor D., BULUT F. D., SEKER YILMAZ B, kilavuz S.
Latin American Society of Inborn Errors of Metabolism and Neonatal Screening, 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

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., OZTURK HISMI B., TOLU 0.,
ONENLI MUNGAN H. N.

13. Internatinal Congress of Inborn Error of Metabolism, 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

Pheno-Genotypic features and long-term enzyme replacement treatment resultsof 18 Turkish
Mucopolysaccharidosis type II patients from a single center

BULUT F. D, KILAVUZ S, SIZMAZ S., BALLI H. T., ONAN H. B,, YILMAZ D. M., DAGKIRAN M., ONENLI MUNGAN H. N.
13 th International Congress of Inborn Errors of Metabolism, 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., OZBARLAS 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
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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., OZTURK HISMI b., sar1 gékay 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

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

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.

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

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

Myoadenilat deaminaz eksikligi: bir olgu sunumu

BATUN i, BULUT F. D., SEKER YILMAZ B., KILAVUZ S., KOR D., HERGUNER M. 0., KOC A. F,, ONENLI MUNGAN H. N.
XIV. 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,, BI$GIN A, ONENLI
MUNGAN H. N.

14. Ulusal Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi. Bodrum, 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

EXOM sekanslama ile MEGDEL sendromu tanisi1 alan ve farkl 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

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

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

Neonatal donemde zellweger sendromu tanisi alan iki olgu.

KILAVUZ S., BULUT F. D., KOR D., Seker-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

Primer ailesel hiperlipidemi tanil1 80 ¢ocuk ve addlesanda klinik 6zellikleri ve bunlarin mutasyon
analizleri sonuclariyla iliskisi

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

. Dilate Kardiyomiyopati ile Seyreden Bir GM-1 Gangliosidoz Olgusu.

SEKER YILMAZ B., 6zyurt a.,, harmanogullari s., ¢ahs i, BULUT F. D., ONENLI MUNGAN H. N.

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

Nadir bir metilmalonik asidiiri varyanti SUCLA2 mutasyonlu bir olgu sunumu
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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

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

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

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

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

Alkaptoniiri tanil1 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

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

Cukurova Universitesi Eriskin Gaucher Deneyimi

BULUT F. D,, KOR D,, Seker-Yilmaz B., KILAVUZ S., SERT M., AKILLI R,, bicak¢1 5., SOYUPAK S., GURKAN E., ONENLI
MUNGAN H. N.

XIV. 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

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

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.

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

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

infantil Sandhoff Hastalig1 Tanis1 Alan Bir Olgu: Yeni Bir HexB Gen Mutasyonu

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

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

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

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

WOLFRAM SENDROMU: WFS GENINDE WES iLE YENi BIR MUTASYON SAPTANAN OLGU SUNUMU
kor d., YUKSEL B., BULUT F. D., TOPALOGLU A. K., KILAVUZ S., TEMIZ F., GURBUZ F., SIZMAZ S., MENGEN
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UCAKTURK E., ONENLI MUNGAN H. N.

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

Primer ailesel hiperlipidemi tanil1 80 ¢ocuk ve addélesanda klinik 6zellikleri ve bunlarin mutasyon
analizi sonug¢lariyla iligkisi

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

Biotin Tedavisi ve Tiroid Hormon Direnci Biyokimyasal Metot Neleri Degistirebiliyor?

kor d., 6ktem m., yilmaz b., BULUT F. D,, KILAVUZ S., GURBUZ F., YAPICIOGLU YILDIZDAS H., KARTAL E., YOLBURUN
G., ONENLI MUNGAN H. N.

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

iki otozomal resesif immiin yetmezligin birlikteligi:IL-12 Reseptor B1 ve Biotinidaz Eksikligi
DOGRUEL D., BULUT F. D,, YILMAZ M., ONENLI MUNGAN H. N,, ALTINTAS D. U.

3. Klinik immiinoloji Kongresi, izmir, Tiirkiye, 12 - 15 Nisan 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

Pseudoakondroplazili bir Olgu Sunumu.

KILAVUZ S., BULUT F. D., DEMIR i, CEYLANER S., SOYUPAK S., ONENLi MUNGAN H. N.

XVI. Cukurova Pediatri Giinleri, 23 - 24 Subat 2017

Multisistemik Yaklasim: 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

Alkaptoniirili Bir Aile: 7 Kardes Sunumu.

NAFILE E., MICOOGULLARI C., mazlum a., tekin L, KILAVUZ S., BULUT F. D., 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

Galaktozemi ve Dekstrokardi Birlikteligi: Nadir Bir Olgu Sunumu.

DEMIR i, ORHAN OK Z., BULUT F. D., KILAVUZ S., ONENLi MUNGAN H. N.

2. Tiirk Pediatri Kurumu Geng Pediatristler Kongresi &amp; Pratikte Giincellemeler Sempozyumu, 2 - 04 Aralhk
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

Dilate Kardiyomiyopatinin nadir bir nedeni olan 3 Metilmalonik glisiniirili bir olgu sunumu

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

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

Spastik Diplejili bir olguda arginaz eksikligi.

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

60. Tiirkiye Milli Pediari Kongresi, Tiirkiye, 9 - 13 Kasim 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.
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Journal of Inherited Metabolic Disease, 8 - 11 Ekim 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

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

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

Renal impairment in methylmalonic aciduria a review of six cases

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

SSIEM 2016 ANNUAL SYMPOSIUM, ROMA, italya, 6 - 09 Eyliil 2016

Coexistence of Glycogen Storage Disease Type III 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
Phenotypic and genotypic features and long term folloe-up 36 Turkish galactosemia patients

KOR D,, $eker-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
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 Eylil 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 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 Eylil 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

30 Infantile Pompe patients with 40 mg kg biweekly enzyme replacement treatment and 2 survival A
single centre experience from Turkey

ONENLI MUNGAN H. N., KOR D., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D., ERDEM S, DEMIR F., EREN H., 0ZBARLAS N.
Metabolic patheays, celluler networks and beyond’ Annual Symposium of the Society fort he Study of Inborn
Errors of Metabolism., 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

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

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
CCLXXII. 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 Eyliil 2016
CCLXXIIl. Phenotypic and genotypic features and long term follow up 36 Turkish galactosemia patients
KOR D., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D., 6ktem m., kolasin p., ONENLI MUNGAN H. N.
ssiem 2016 rome, 6 - 09 Eyliil 2016
CCLXXIV. 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, Kor D,, Seker Yilmaz B, Bulut F. D., Erdem S., Demir F., Eren H., Ozbarlas N.
SSIEM ROME 2016, Rome, italya, 6 - 09 Eyliil 2016
CCLXXV. Hunter Hastahgi 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
CCLXXVI. Eriskin Fabry olgularinda Cukurova deneyimi.
KOR D., PAYDAS S., Seker-Yilmaz B., BULUT F. D., AKILLI R, SIZMAZ S., KOC F., ONENLI MUNGAN H. N.
. Uluslararasi Katilimh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 14 - 17 Nisan 2016
CCLXXVIL. Gaucher Hastalig: 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
.CLXXVII. 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
CCLXXIX. 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 Katiimh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 14 - 17 Nisan 2016
CCLXXX. 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
CCLXXXI. 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. Uluslararasi Katihml Lizozomal Hastaliklar Kongresi Kongresi, 14 - 17 Nisan 2016
CCLXXXIL. Sandhoff Hastalig: iki Olgui iki Yeni Mutasyon
KOR D., BULUT F. D., HERGUNER M. 0., CEYLANER S., ALTUNBASAK S., ONENLI MUNGAN H. N.
V. Uluslar arasi Katimh Lizozomal Hastaliklar Kongresi, Tiirkiye, 14 - 17 Nisan 2016
.CLXXXIIl. Gaucher Hastaligi’'nda Uzun Déonem Tedavi Sonug¢larimiz.
BULUT F. D., KOR D., SEKER YILMAZ B., SEYDAOGLU G., OZBEK M. N., BALLI H. T,, BAYRAM i, ONENLI MUNGAN H.
N.
5. Uluslararasi Katihmh Lizozomal Hastaliklar Kongresi Kongresi, 14 - 17 Nisan 2016
.CLXXXIV. A Case Report of Lysinuric Protein Intolerance Diagnosed with Bicytopenia and Liver Dysfunction
ONENLI MUNGAN H. N., SEKER YILMAZ B., BULUT F. D, kaltar t., yolburun g., ceylaner s., laleli y.
16. Annual Meeting of Korean Society of Inherited MEtabolic Diseases-2016, 29 - 31 Mart 2016
CCLXXXV. Ornithine Aminotransferase deficiency Two Siblings fromTurkey with a New Mutation
ONENLI MUNGAN H. N, UNAL 0., BULUT F. D., SEKER YILMAZ B., GONKEK S., KARTAL E., CEYLANER G., LALELI Y.
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