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Abstract
Deficiency of Adenosine Deaminase 2 (DADA2) is a systemic disorder that is 
inherited in an autosomal recessive manner. Initially identified as a monogenic 
form of systemic vasculitis that mirrors polyarteritis nodosa (PAN), DADA2 
is attributed to biallelic pathogenic variants in the adenosine deaminase 2 gene 
(ADA2; formerly known as CECR1) on chromosome 22q11. DADA2 presents 
with variable symptoms that can manifest as vasculitis, immune dysfunction, 
or hematological abnormalities. The primary disease phenotypes consist of 
polyarteritis nodosa (PAN)-like vasculitis, Diamond-Blackfan anemia (DBA)-
like hematologic findings, and immunodeficiency. The vasculitic condition 
often manifests through severe ischemic or hemorrhagic strokes that can be life-
threatening. To confirm the diagnosis of DADA2, it is imperative to analyze the 
ADA2 gene and measure low or unnoticeable ADA2 activity in plasma or serum. 
The use of anti-tumor necrosis factor agents has proven to be efficacious in treating 
patients with an inflammatory phenotype. Hematopoietic stem cell transplantation 
(HSCT) stands out as a promising treatment alternative for patients presenting 
with predominant hematologic or immunologic manifestations.

Öz
Adenozin deaminaz 2 eksikliği (DADA2, deficiency of ADA2), otozomal resesif 
geçişli ADA2 genindeki mutasyonlar sonucu ortaya çıkan sistemik otoinflamatuvar 
bir hastalıktır. Başlangıçta poliarteritis nodosa’ya (PAN) benzeyen monogenik 
bir sistemik vaskülit formu olarak tanınlanan DADA2’ye, 22q11 kromozomu 
üzerindeki adenozin deaminaz 2 genindeki (ADA2; eski adıyla CECR1) bialelik 
patojenik varyantlar neden olur. DADA2’de farklı klinik fenotipler görülebilir 
ve klinik tabloda vaskülit, immün yetmezlik veya hematolojik bulgulardan biri 
baskın olabilir. Ana klinik tablolar, poliarteritis nodoza (PAN) benzeri vaskülit, 
Diamond-Blackfan anemisi (DBA) benzeri hematolojik bulgular ve immün 
yetmezliktir. Vaskülitik fenotipte hemorajik veya iskemik inme görülür. DADA2 
tanısı, plazma /serumda ADA2 enziminde düşük aktivite/aktivite kaybı ve ADA2 
geninin moleküler analizi ile konur. Anti-TNF (tümör nekrozis faktör) tedavi 
özellikle inflamasyonun ön planda olduğu hastalarda başta olmak üzere ana tedavi 
şeklidir. Hematopoetik kök hücre nakli (HSCT) hematolojik ve/veya immünolojik 
bulguların baskın olduğu hastalarda ön plana çıkmaktadır.
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Giriş
Adenozin deaminaz 2 (ADA2) eksikliği, sistemik 

inflamasyon, vaskülit, erken başlangıçlı inme, sitopeniler 
ve immün yetmezlik ile karakterize, otozomal resesif 
olarak kalıtılan sistemik otoinflamatuvar bir hastalıktır.  
İlk kez 2014 yılında tanımlanan DADA2’ye, 22q11 
kromozomu üzerindeki adenozin deaminaz 2 genindeki 
(ADA2; eski adıyla  CECR1) biallelik patojenik 
mutasyonlar neden olur (1,2). 

DADA2’nin klinik spektrumu geniştir ve belirtileri 
aynı genotipe sahip aile üyeleri arasında bile farklılık 
gösterebilir (3,4). DADA2 ayrıca kemik iliği yetmezliği 
ve immün yetmezlik olarak da ortaya çıkabilir.

Epidemiyoloji
ADA2 taşıyıcı sıklığının, Genom Toplu Veri 

Tabanındaki verilere dayanarak dünya çapında 236’da 
1 olduğu ve hastalık prevalansının ise yaklaşık 222.000 
kişide 1 olduğu tahmin edilmektedir (5). Taşıyıcı 
sıklığı ve hastalık prevalansı farklı popülasyonlar 
arasında önemli ölçüde farklılık gösterir. 

Bir çalışmada erken başlangıçlı vasküliti olan 48 
çocuktan 15’inde (%31) DADA2 olduğu tespit edilmiştir 
(6). PAN tanısı olan 108 yetişkin hastanın alındığı 
başka bir çalışmada ise % 4 hastada biallelik patojenik 
ADA2 mutasyonu ve diğerlerinde ise tek bir patojenik 
mutasyon bulunmuştur (7). Diamond-Blackfan anemisi 
(DBA) olan hastalarla yapılan genomik bir araştırmada, 
472 vakadan 9’unda (%2), biallelik patojenik ADA2 
mutasyonları saptanmıştır (8).

Genetik 
DADA2 otozomal resesif olarak kalıtılır ve 

vakaların yaklaşık yarısına bileşik heterozigot 
patojenik mutasyonlar sebep olur (9-11). Missense 
ADA2 mutasyonları, özellikle vaskülit fenotipli 
vakalarda, hastalıkla ilişkilidir. İşlev kaybı 
mutasyonlar ciddi hematolojik bulguları olan 
hastalarda daha yaygın olarak bulunur (12,13). 
Genotip-fenotip korelasyonunu yapmak, tedavi 
yöntemini seçmede önemlidir; çünkü vaskülitik 
fenotipi olan hastalarda tümör nekroz faktörü (TNF) 
inhibitörleri etkilidir, kemik iliği yetmezliği olan 
hastalar da ise çok az etkinliğe sahiptir. DADA2 
ile ilişkili en yaygın patojenik mutasyon olan p.Gly 
47Arg (G47R), Türkiye, İsrail ve Güney Asya’daki 
hastaların çoğunda bulunur. Homozigot G47R 
mutasyonları olan hastalarda tipik olarak PAN’a 

benzeyen vaskülit fenotip görülür (14,15). Avrupa 
ülkelerinde en yaygın ADA2 ile ilişkili mutasyon 
p.Arg 169Gln’dir (R169Q). Homozigot R169Q’lu 
hastalar vaskülit, ciddi hematolojik bozukluk ve/veya 
immün yetmezlik bulguları gösterirler (4,16).

Patogenez
ADA2, adenozinin inozine dönüşümünü katalize 

eden iki enzimden biridir. Bu fonksiyondan sorumlu 
olan başlıca hücre içi enzim, adenozin deaminaz 1’dir 
(ADA1). ADA1 eksikliği, lenfosit canlılığını bozan 
toksik metabolik ürünlerin birikmesine yol açar ve T-, 
B-, NK- şiddetli kombine immün yetmezlik (SCİD) 
olarak ortaya çıkar. ADA2 ise monositler, makrofajlar 
ve dendritik hücreler tarafından üretilen hücre dışı bir 
proteindir, ancak ADA1 hücre döngüsü ve eritrositlerin 
lizizi nedeniyle hücre dışı olarak da mevcut olabilir 
(17,18). ADA2’nin adenozin deaminaza afinitesi 
ADA1’inkinden 100 kat daha zayıftır (17). ADA-
SCİD’de görülen toksik metabolitler deoksiadenozin 
ve deoksiadenozin trifosfatın birikimi DADA2’de 
gözlenmez; bu durum, ADA1 ve ADA2’nin farklı 
fizyolojik rollerini ortaya koyar.

ADA2 monositler, nötrofiller, doğal öldürücü 
(NK) hücreler, B, T hücreleri, proteoglikanlar ve 
adenosin reseptörleri aracılığıyla etkileşime girer 
(19,20). Monosit ve makrofajların farklılaşmasını ve 
proliferasyonunu indükler. Hücre dışı adenozinin B 
hücrelerinde class-switch rekombinasyonunda da rol 
aldığı düşünülmektedir (21).

ADA2, T hücresi proliferasyonunu artırır (19,20). 
DADA2’li hastalardan elde edilen monositlerde, anti-
inflamatuar M2 makrofajlarına doğru polarizasyonda 
bozukluk görülür (1). Ayrıca inflamasyon, hücre dışı 
adenozinin doku düzeyinde parçalanmaması nedeniyle 
ortaya çıkabilir, bu da nötrofillerin immün sistemi 
uyarıcı nötrofil hücre dışı tuzaklarını (NET’ler) 
oluşumunu arttırır ve makrofajları tümör nekroz 
faktörü (TNF) üretmesi için uyarır (21). Tekrarlayan 
inmelerin önlenmesinde anti-TNF inhibitörlerinin 
DADA2’deki sistemik inflamasyon ve vasküliti 
tedavi etmede önemli bir rolü vardır (22). Tip I 
interferonlar da, patogenezde rol oynayabilir (23-25). 
İn vitro çalışmalar, ADA2’nin, adenozin ile interferon 
üretiminin doğrudan düzenlendiğini ya da endojen 
nükleik asitlerin interferon üretimini düzenleyen bir 
lizozomal nükleaz olarak görev yapabileceğini ileri 
sürmektedir (26,27). 
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Klinik Bulgular
DADA2 başlangıçta orta ve küçük boyutlu 

damarları etkileyen monojenik bir sistemik vaskülit 
formu olarak tanımlanmıştır. Kemik iliği yetmezliği ile 
karakterize edilen ikinci bir fenotip daha sonra ortaya 
konmuştur. İmmün yetmezlik DADA2’nin başka bir 
özelliğidir (28,29). Hem vaskülit hem de hematolojik 
fenotiplerle birlikte DADA2’de hümoral immün 
yetmezlik ve tekrarlayan enfeksiyon görülmektedir 
(1,12). Hastalığın ilk belirtileri ortalama beş ila 
yedi yaşta görülür. Hastaların yaklaşık % 25’ine bir 
yaşından önce, % 77’sine ise 10 yaşına kadar tanı 
konmaktadır (30,31). Saf eritroid hücre aplazisi ve 
kemik iliği yetmezliği olan DADA2 hastaları erken 
tanı alırlarken, vaskülit ve sistemik inflamasyonu olan 
hastalar daha geç tanı alabilir (12). DADA2’ye yönelik 
farkındalığın artması ve tanı testlerinin daha fazla 
kullanılabilir olmasıyla birlikte, yetişkinlerde yeni 
vakalar giderek daha fazla tanınmakta ve tanı yaşamın 
yedinci on yılı kadar geç bir tarihte konulabilmektedir 
(14,32,33). Hangi faktörlerin hastalığın başlangıcını 
tetiklediği açık değildir (10,11).

Vaskülit: Stenoz, anevrizma oluşumu ve 
perforasyona yol açan vaskülit başlıca klinik 
bulgulardandır. Vaskülit, özellikle deriyi, kranial 
sinirleri, periferik sinirleri, parmakları, böbrekleri, 
bağırsakları ve hatta testisleri etkileyebilir (1,2,6,34)

Nörolojik bulgular: Vaskülit en karakteristik 
olarak merkezi sinir sistemini tutar ve erken çocukluk 
döneminde başlayan iskemik veya hemorajik olan 
inmelerle sonuçlanır (1). İnme, DADA2 hastalarının 
yaklaşık üçte birinde bildirilmektedir ve ilk başvuru 
bulgusu olabilir (30,31,35). Çocukluk döneminde 
DADA2 tanısı alan hastalarda, inme riskinin 
daha yüksek olduğu görülmektedir (36). Serebral 
vasküler olayların insidansı, sessiz enfarktüsler ve 
geçici iskemik atakları olan hafif vakalar nedeniyle 
muhtemelen olduğundan daha az tanı almaktadır. 
Kranial ve periferik sinirlerin nöropatisi yaygındır 
ve DADA2’yi çocukluk çağı PAN’ından ayırır (6). 
DADA2 hastalarında işitme kaybı, görme kaybı, 
santral retinal arter tıkanıklığı, optik sinir atrofisi ve 
üveit tanımlanmıştır (1).

Cilt tutulumu: Yaygın cilt belirtileri arasında; 
livedo rasemoza (vaskülopatiyi yansıttığı kabul edilir), 
deri altı nodüller ve eritematöz papüller, bazı hastalarda 
ülserasyonlar ve cilt nekrozu görülür. Şiddetli cilt 

vasküliti DADA2’li erişkinlerde daha yaygındır (36). 
Şekil 1’de livedo rasemoza bulgusu gösterilmektedir.

Kas-iskelet sistemi tutulumu: Hastaların yaklaşık 
yarısında kas-iskelet sistemi komplikasyonları görülür 
ve artrit küçük ve büyük eklemleri etkileyebilir. 
Bağırsak, böbrek, dalak ve pankreas enfarktüsü de 
dahil olmak üzere çok sayıda iç organ tutulumu; üst ve 
alt gastrointestinal sistem kanaması; yaygın alveoler 
kanama; ve kalp kasında miyozit görülebilir.

Sistemik inflamasyon: Sistemik inflamasyonun 
özellikleri DADA2 vaskülit fenotipine sahip hastalarda 
yaygındır. Hastalarda lenfadenopati, transaminaz 
yüksekliği ve eritrosit sedimantasyon hızı (ESR) ve 
C-reaktif protein (CRP) dahil olmak üzere inflamatuar 
belirteçlerde yükselme görülür. Çocuklarda 
büyüme geriliği görülebilir. Ateş, lenfadenopati ve 
hepatosplenomegali ile ortaya çıkan tablo, otoimmün 
lenfoproliferatif sendrom (ALPS), Castleman hastalığı 
veya diğer otoinflamatuar sendromlarla karışabilir 
(37-39). Nadiren makrofaj aktivasyon sendromu da 
rapor edilmiştir (3,12). 

Kemik iliği yetmezliği: Hastalarda anemi, nötropeni 
ve lenfopeni, bazı vakalarda Diamond-Blackfan 
anemisine (DBA) benzeyen saf eritroid hücre aplazisi 
görülebilir (40-43). Saf eritroid hücre aplazisi veya 
kemik iliği yetmezliği nadir olarak görülür ve tipik 
olarak erken çocukluk döneminde ortaya çıkar. 

Şekil 1. Livedo racemosa görüntüsü
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Otoimmün sitopeniler daha az görülmektedir (40,44). 
DADA2 hastalarının kemik iliği biyopsisinde tipik 
olarak eritroid, miyeloid ve/veya lenfoid gelişiminde 
azalma saptanır. Kemik iliğinde lenfoid agregatlar 
sıklıkla görülür ancak bunların önemi belirsizdir 
(42,45). 

İmmün yetmezlik: DADA2’li hastaların yaklaşık 
yarısında, hipogamaglobulinemi görülür (1,12,29). 
Bazı vakalarda görülen immünoglobulin değerlerindeki 
düşüklük, yaygın değişken immün yetmezliği (CVİD)’e 
benzer (29). Yapılan bir çalışmada antikor yetmezliği 
olan 181 hastaya genetik analiz yapıldığında; 11 
hastaya DADA2 teşhisi ve 5 hastaya ise CVİD teşhisi 
konulmuş ve bu hastaların 7’sinde vasküler bulgular 
tanımlanmıştır (29). CVİD kliniğinde başvuran 
hastalarda vasküler bulguların varlığı DADA2 
açısından uyarıcı olmalıdır. DADA2 hastalarında üst 
ve alt solunum yolu enfeksiyonları immün yetmezliğin 
en sık görülen belirtileridir (29,46,47). Mantar ve 
mikobakteriler gibi fırsatçı patojenlerle enfeksiyonlar 
da rapor edilmiştir (12,40,45). Bazı hastalarda 
tekrarlayan enfeksiyon tek belirtidir (28,29).

Kemik iliğinde pro-B hücresinden pre-B ye 
dönüşümde ve hafıza B hücre oluşumunda defekt 
bulunmuştur (29,48,49). Ayrıca, hafıza T hücrelerinde 
hızlanmış tükenme/yaşlanma, bozulmuş hayatta kalma 
ve bozulmuş granzim üretimi de gösterilmiştir (49). 
Klinik bulgular Tablo 1’ de özetlenmiştir.

Teşhis
Vaskülit ve iskemik veya hemorajik inme 

tablosunda başvuran çocuk ve genç erişkinlerde, 
özellikle livedo retikülaris, sistemik inflamasyon, 
sitopeniler ve hipogamaglobulinemi varlığında 
DADA2 tanısından şüphelenilmelidir. DADA2’yi 
ekarte etmek plazma ADA2 aktivitesini ölçmek ve 
ardından tanıyı doğrulamak için genetik çalışmalar 
yapılabilir. Hastalıkla ilişkili ADA2 varyantlarının 
çoğu, hedeflenen yeni nesil dizileme veya tam 
ekzom dizileme yoluyla tespit edilir. Ancak büyük 
delesyonlar ve karmaşık kromozomal yeniden 
düzenlemeler standart sıralama teknolojisi tarafından 
gözden kaçırılabilir ve bu vakaları çözmek için 
multipleks ligasyona bağımlı prob amplifikasyonu 
(MLPA) gerekli olabilir (11,50). Adenozinin inozine 
dönüşümünü tespit eden spektrofotometrik analizler 
ile inozinin miktarının ölçülür (51,52). Bu analizlerde, 
ADA2’nin enzimatik aktivitesini ADA1‘den ayırt 

Tablo 1. Klinik bulgular
Sıklık %

Mukokutanöz bulgular 
Livedoid döküntü 
Subkütanöz nodüller 
Raynaud fenomeni ve dijital iskemi 
Kutanöz ülserler 
Oral ülser 
Diğer 

69,3  
49,6  
18,8  
14,8  
10,7  
10,2 
16,4

Nörolojik bulgular 
İskemik inme 
Kraniyal sinir felci 
Periferik nöropati ve mononevrit multipleks 
Hemorajik inme 
Diğer

55,4  
51,8  
11,3  
11,3 
10,1 
23,4

Vasküler belirtiler 
PAN tanısı alma 
Vaskülitin histopatolojik kanıtı 
Orta damar vasküliti ile uyumlu anjiyografi

76,2  
32,3  
23,4  
20,2

Gastrointestinal belirtiler 
Karın ağrısı 
Mezenterik iskemi 
İnflamatuar bağırsak hastalığnaı benzer belirtiler 
GIS kanaması ve perforasyon 
Diğer

33,5  
16,1  
6  
5,7  
4,4 
5

Böbrek ve ürogenital belirtiler 
Hipertansiyon 
Anevrizma 
Testis ağrısı 
Amiloidoz

22,8  
17,1  
10,1  
3,5 
0,90

Göz belirtileri 
Görme kaybı 
Optik nörit 
Retinal arter tıkanıklığı 
Optik atrofi 
Üveit 
Episklerit/sklerit 
Diğer

17,4  
4,7  
2,3  
2,2  
1,9  
1,3  
0,6 
9,2

İmmünolojik bulgular 
Düşük IgM 
Düşük IgG 
Düşük IgA 
Tekrarlayan enfeksiyonlar 
B hücrelerinde azalma 
NK hücrelerinde azalma 
T hücre alt gruplarında azalma

44,3  
30,7  
23  
18  
17,1  
13,3  
7,3 
7

Hematolojik bulgular 
Lenfopeni 
Nötropeni 
Lökopeni/trombositopeni 
Diamond–Blackfan anemisi 
Otoimmün sitopeni 
Pansitopeni

40,2  
18,9  
15  
10,9  
10,2  
3,3 
2,6

Lenfoproliferasyon 
Hepatosplenomegali 
Lenfadenopati

28,7  
27  
6,6

Otoinflamatuar/otoimmün belirtiler 
Ateş 
Kas-iskelet sistemi belirtileri 
ANA pozitifliği 
APLA pozitifliği

56,1  
51,8  
32,3  
4,3 
2,6

ANA:Antinükleer antikor, APLA: Anti-fosfolipid antikor



Köse ve Kılıç. ADA2 Eksikliği      137

J Curr Pediatr 2024;22:133-9

etmek için spesifik bir ADA1 inhibitörü eritro-9-(2-
hidroksi-3-nonil)adenin (EHNA) kullanılması gerekir. 
DADA2’li hastalarda minimum düzeyde rezidüel 
aktivite veya hiç aktivite görülmezken, heterozigot 
olan kişiler, orta düzeylerde enzimatik aktivite 
gösterirler (1,9,17).

Ayırıcı tanı
İnme veya periferik vaskülit: İnme veya periferik 

vaskülit olarak ortaya çıkan DADA2’yi, Sneddon 
sendromu ve poliarteritis nodosa (PAN) gibi 
vaskülitlerden ayırmak gerekir: Sneddon sendromu, 
20 ila 40 yaş arası kadınları etkileyen, iskemik inme 
ve livedo rasemoza ile karakterize nadir bir trombotik 
vaskülopatidir (53). Birkaç DADA2 vakasına daha 
önce Sneddon sendromu tanısı konulmuştur; düşük 
IgM düzeyleri DADA2 tanısını destekler (54). Klasik 
PAN ile karşılaştırıldığında, DADA2’li hastalar tipik 
olarak daha gençtir, daha sıklıkla nörolojik tutulum 
vardır ve sıklıkla hipogamaglobulinemi ve/veya 
sitopeni gibi ADA2’nin belirtileri vardır (9,15). Bazı 
vakalarda Behçet sendromuna benzerlikler vardır ve 
Behçet hastalığı olan bir hasta kohortunda monoalelik 
ADA2 mutasyonları rapor edilmiştir (55,56). 
DADA2’de otoimmünite genel olarak nadir olmasına 
rağmen, antifosfolipid sendromu ve sistemik lupus 
eritematozun belirtileri de tanımlanmıştır (24,57).

Saf kırmızı hücre aplazisi: Saf kırmızı hücre 
aplazisi olarak ortaya çıkan DADA2, Diamond-
Blackfan anemisine (DBA) ile karışabilir (43). 

İmmün Yetmezlik: Hipogammaglobulinemi ve 
switch-memory B hücresinde azalma olarak 
karakterize olan yaygın değişken immün yetmezlik 
(CVİD) ayırıcı tanıda düşünülmelidir (45). 

Tedavi
Hastalık fenotipi, DADA2 tedavisinde dikkate 

alınması gereken önemli bir husustur. Anti-TNF 
inhibitörleri, vaskülitli hastalarda inme riskini ve 
inflamasyonu azaltmada etkilidir. Vaskülit ve/veya 
sistemik inflamasyonu olan DADA2‘li hastalarda 
etanersept, adalimumab, infliksimab ve golimumab 
gibi biyolojik ajanlar tedavide etkili bulunmuştur 
(1,6,14,22). Çalışmalardan elde edilen veriler anti-
TNF inhibitörlerinin kullanımının, inme riskini 
önemli ölçüde azalttığını ve hastalığın inflamatuar 

yükünü azalttığını göstermektedir (14,22,57). 
Glukokortikoidler ve tosilizumab gibi biyolojik ajanlar 
sistemik inflamasyonu kısmen iyileştirebilir, ancak bu 
ajanlar inmeleri önlemede daha az etkilidir (58,59). 

Semptomatik taşıyıcılar; DADA2 özelliklerine 
sahiptir ancak tek bir patojenik ADA2 mutasyonuna 
ve orta düzeyde ADA2 enzimatik aktivitesine 
sahiptirler (6,60). Bu semptomatik taşıyıcılarda 
periyodik ateş, oral ülserler, deri döküntüsü, artrit 
ve sistemik inflamasyon rapor edilmiştir. Anti-TNF 
inhibitörleri tedavide kullanılabilir.

Tedaviye dirençli kemik iliği yetmezliği olan 
DADA2 hastaları için hematopoietik hücre nakli 
(HSCT) önerilir. Anti-TNF inhibitörleri genellikle 
DADA2’nin ciddi hematolojik bulguları için 
etkisizdir, ancak kemik iliği yetmezliği olan bazı 
hastalarda inflamasyonu iyileştirebilir (12,15,57). 
Ayrıca kemik iliği yetmezliği sendromu ve/veya 
immün yetmezliği olan hastalarda Anti-TNF 
inhibitörlerinin kullanılması enfeksiyon riskini daha 
da artırabilir. İntravenöz immün globulin, granülosit 
koloni uyarıcı faktör (G-CSF), glukokortikoidler ve 
diğer immünosupresif ajanların da ciddi hematolojik 
belirtilerde büyük ölçüde etkisiz olduğu kanıtlanmıştır. 
Taze donmuş plazma ADA2 içerir, ancak proteinin 
kısa yarı ömrü göz önüne alındığında sürekli tedavi 
mümkün değildir (22). HSCT yapılan hastalarda 
ADA2‘nin restorasyonu gerçekleşir ve hastalar için 
iyileştiricidir (16,61). HSCT yapılan 14 hastadan 
oluşan bir kohortta tüm hastalar hayatta kalmış, 
hastalığın hematolojik ve inflamatuar özelliklerinin 
tümü iyileşmiş ve ortalama 18 aylık takip sırasında 
hiçbir yeni vasküler olay bildirilmemiştir (16). Otuz 
DADA2 hastasından oluşan bir seride, HSCT ile tüm 
hastalarda hematolojik bulgular düzelmiş; bir hasta 
enfeksiyondan kaybedilmiş, altısı greft yetmezliği 
nedeniyle ikinci bir HCST gerektirmiş ve altı hastada 
nakilden bir yıl sonra graft-versus-host hastalığı 
gelişmiştir (62). Gen terapisi ve enzim replasman 
tedavisi umut verici seçeneklerdir.

Prognoz
DADA2, yaklaşık %8’lik bir genel bir mortalite 

oranına sahiptir (12,63). Kemik iliği yetmezliği 
fenotipine sahip hastalarda risk daha yüksek olabilir.
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