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2024

1 . AYDIN MERVEGÜL,(2024). Primer hipertrigliseridemi ön tanısı ile izlenen hastaların demografik, klinik,
biyokimyasal ve moleküler genetik özelliklerinin incelenmesi, SAĞLIK BAKANLIĞI -> ANKARA ETLİK ŞEHİR
HASTANESİ -> ÇOCUK SAĞLIĞI VE HASTALIKLARI ANABİLİM DALI

2023

2 . TEMEL AZİZ,(2023). Hiperkolesterolemi Tip IIA tanısı ile izlenen hastaların demografik, klinik, biyokimyasal,
moleküler genetik özelliklerinin incelenmesi ve tedavilerinin değerlendirilmesi, SAĞLIK BAKANLIĞI -> ANKARA
ETLİK ŞEHİR HASTANESİ -> ÇOCUK SAĞLIĞI VE HASTALIKLARI ANABİLİM DALI

3 . KÜTÜK ALİ,(2023). Kreatin kinaz yüksekliği saptanan hastalarda kalıtsal metabolik hastalıkların araştırılması,
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4 . KUZUCU FATMA NUR,(2022). Fenilketonüri tanısı ile izlenen hastaların demografik, klinik, biyokimyasal ve
moleküler genetik özelliklerinin incelenmesi, SAĞLIK BİLİMLERİ ÜNİVERSİTESİ -> ANKARA DR. SAMİ ULUS KADIN
DOĞUM ÇOCUK SAĞLIĞI VE HASTALIKLARI EĞİTİM VE ARAŞTIRMA HASTANESİ -> ÇOCUK SAĞLIĞI VE
HASTALIKLARI ANABİLİM DALI

2020

5 . BAYRAK HARUN,(2020). Nonketotik hiperglisinemi ön tanısı ile izlenen hastaların klinik, radyolojik, biyokimyasal
ve moleküler genetik özelliklerinin araştırılması, SAĞLIK BİLİMLERİ ÜNİVERSİTESİ -> ANKARA DR. SAMİ ULUS
KADIN DOĞUM ÇOCUK SAĞLIĞI VE HASTALIKLARI EĞİTİM VE ARAŞTIRMA HASTANESİ -> ÇOCUK SAĞLIĞI VE
HASTALIKLARI ANABİLİM DALI
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1 . Heterezigot Ailesel Hiperkolesterolemisi olan Çocuklarda ve Adolesanlarda Atorvastatin’in Klinik Etkinliğini
Değerlendirmek için Üç Yıllık, Prospektif, Açık Etiketli Bir Çalışma. Hacettepe Üniversitesi Çocuk Metabolizma ve
Beslenme Ünitesi, 2008-2011. , ARAŞTIRMA PROJESİ, Araştırmacı, 01/01/2008 -  31/01/2011, (ULUSAL)

Bilimsel Kuruluşlara Üyelikler

1 . SSIEM (The Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism), Üye, 2011

2 . Çocuk Metabolizma ve Beslenme Derneği , Üye, 2011

Ödüller

1 . En iyi poster üçüncülük ödülü: (Bir Niemann-Pick Tip C olgusu) , BAŞKENT ÜNİVERSİTESİ , 2018

2 . En iyi araştırma makalesi ödülü: (Phenotypic and genotypic spectrum of Turkish patients with isovaleric acidemia. Eur
J Med Genet 2014;57(10):596-601. doi: 10.1016/j.ejmg.2014.08.006.) ,  , 2014

3 . En iyi sözlü bildiri birincilik ödülü: (Mukopolisakkaridoz Tip VI hastalarında enzim replasman tedavisinin etkinliğini
değerlendirme de yeni bir biyokimyasal belirteç olarak DS/KS oranı) ,  , 2012

4 . Hasta aileleri ve hastanelerden verilen TEŞEKKÜR yazıları , HASTA VE AİLELERİ , 2011

5 . En iyi poster üçüncülük ödülü: (Fukosidoz tanısı alan 3 olgunun fenotipik spektrumu) ,  , 2010

6 . Türk Pediatri Yeterlik Kurulu (BOARD): BAŞARI BELGESİ ,  , 2008

Dersler * Öğrenim Dili Ders Saati

2021-2022

Tıpta Uzmanlık

Mitokondriyal Ribozomal Protein Bozuklukları Türkçe 1

2020-2021

Tıpta Uzmanlık

Metabolik Hastalıklara Yaklaşım Türkçe 1

2019-2020

Tıpta Uzmanlık

Metabolik Hastalıklara Yaklaşım Türkçe 1

2018-2019

Tıpta Uzmanlık

Metabolik Hastalıklarda Tedavi Yöntemleri Türkçe 1

2017-2018

Tıpta Uzmanlık

Metabolik Hastalıklara Yaklaşım Türkçe 1

2016-2017

Tıpta Uzmanlık

Pompe Hastalığı Türkçe 1

2015-2016

Tıpta Uzmanlık

Metabolik Hastalıklar Türkçe 1

2014-2015

Tıpta Uzmanlık

Üre Döngüsü Bozuklukları Tedavisi Türkçe 1

2 / 22



Olgu Sunumları ile Metabolik Hastalıklar Türkçe 1

2013-2014

Tıpta Uzmanlık

Metabolik Hastalıklara Yaklaşım Türkçe 1

2012-2013

Tıpta Uzmanlık

Malnütrisyon Türkçe 1

2011-2012

Tıpta Uzmanlık

Mukopolisakkaridozlar Türkçe 1

Metabolik Hastalıklara Yaklaşım Türkçe 1

2010-2011

Lisans

Propedötik Eğitim Türkçe 15

Tıpta Uzmanlık

Olgu Sunumları ile Eser Elementler Türkçe 1

Mukopolisakkaridozlar Türkçe 1

2009-2010

Lisans

Propedötik Eğitim Türkçe 15

Propedötik Eğitim Türkçe 15

Tıpta Uzmanlık

Mucopolysaccharidosis İngilizce 1

Eserler

Uluslararası hakemli dergilerde yayımlanan makaleler:

1 . OLGAÇ BİKE KILIÇKAYA MUAZZEZ ASBURÇE, KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, DERİNKUYU BETÜL EMİNE, YÜKSEL
DENİZ, ÇETİNKAYA SEMRA, AKSOY AYŞE, CEYLANER SERDAR, GÜLERAY LAFCI NAZ, YEŞİLİPEK MEHMET AKİF, AYDIN
HALİL İBRAHİM, TEKİN ORGUN LEMAN, KILIÇ MUSTAFA (2021). Retrospective evaluation of patients with X-linked
adrenoleukodystrophy with a wide range of clinical presentations: a single center experience. Journal of Pediatric
Endocrinology and Metabolism, 34(),  Doi: 10.1515/jpem-2021-0032 (Yayın No : 7313650)

2 . BAYRAK HARUN, YILDIZ YILMAZ, OLGAÇ BİKE KILIÇKAYA MUAZZEZ ASBURÇE, KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER,
KÜÇÜKÇONGAR YAVAŞ AYNUR, ZENCİROĞLU AYŞEGÜL, YÜKSEL DENİZ, CEYLANER SERDAR, KILIÇ MUSTAFA (2021).
Genotypic and phenotypic features in Turkish patients with classic nonketotic hyperglycinemia. Metabolic Brain
Disease, 36(),  Doi: 10.1007/s11011-021-00718-3 (Yayın No : 7313716)

3 . ÇAM VEYSEL, OLGAÇ BİKE KILIÇKAYA MUAZZEZ ASBURÇE, KILIÇ MUSTAFA, EREL ÖZCAN, NEŞELİOĞLU SALİM,
KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER (2021). Oxidative Stress in Intoxıcation Type Inborn Errors of Metabolism using Thiol-
Disulfide Ratio. Journal of the College of Physicians and Surgeons Pakistan, 31(),  Doi: 10.29271/jcpsp.2021.06.663
(Yayın No : 7313741)

4 . KILIÇ ESRA, ÇAVDARLI BÜŞRANUR, BÜYÜKYILMAZ GÖNÜL, KILIÇ MUSTAFA (2021). Acromesomelic dysplasia-
Maroteaux type, nine patients with two novel NPR2 variants. Journal of Pediatric Endocrinology and Metabolism, 34(),
Doi: 10.1515/jpem-2021-0055 (Yayın No : 7313758)

5 . OLGAÇ BİKE KILIÇKAYA MUAZZEZ ASBURÇE, KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, AÇIKEL SADETTİN BURAK, YILDIZ
YILMAZ, KARAKAYA MOLLA GÜLHAN, KILIÇ MUSTAFA (2021). The COVID-19 Pandemic and Enzyme Replacement
Therapy in Lysosomal Storage Disorders. The Journal of Pediatric Research (Yayın No : 7316769)

6 . OLGAÇ BİKE KILIÇKAYA MUAZZEZ ASBURÇE, GÜLENÇ NAZLI, KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, KILIÇ MUSTAFA, ŞENEL
SALİHA, TÜMER LEYLA (2021). The intersection of two global problems: Refugees and Inborn Errors of Metabolism..
Annals of Medical Research, 28(2),  (Yayın No : 7316804)
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Uluslararası hakemli dergilerde yayımlanan makaleler:

7 . KILIÇ MUSTAFA, ERGÜNER BEKİR, KOŞUKCU CAN, ÖZGÜL RIZA KÖKSAL (2020). Detection of allele frequencies of
common c. 511C&gt;T and c.625G&gt;A variants in the acads gene in the turkish population. The Turkish Journal of
Pediatrics, 62(),  Doi: 10.24953/turkjped.2020.01.003 (Yayın No : 7312034)

8 . KILIÇ MUSTAFA, DORUM SEVİL, TOPAK ALİ, UYSAL YAZICI MUTLU, EZGÜ FATİH SÜHEYL, COŞKUN TURGAY (2020).
Expanding the clinical spectrum of mitochondrial 3-hydroxy-3-methylglutaryl-CoA synthase deficiency with Turkish
cases harboring novel HMGCS2 gene mutations and literature review. American Journal of Medical Genetics Part A,
182(),  Doi: 10.1002/ajmg.a.61590 (Yayın No : 7312137)

9 . KILIÇ MUSTAFA, KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, KILAVUZ SEBİLE, ÖNENLİ MUNGAN HALİSE NESLİHAN, BİBEROĞLU
GÜRSEL (2019). A possible biomarker of neurocytolysis in infantile gangliosidoses: aspartate transaminase. Metabolic
Brain Disease, 34(),  Doi: 10.1007/s11011-019-0391-y (Yayın No : 7311991)

10 . KILIÇ MUSTAFA, KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, YÜCEL YILMAZ DİDEM, ÖZGÜL RIZA KÖKSAL (2019). Exon 2 deletion
represents a common mutation in Turkish patients with fructose-1,6-bisphosphatase deficiency. Metabolic Brain
Disease, 34(),  Doi: 10.1007/s11011-019-00455-8 (Yayın No : 7312018)

11 . KILIÇ MUSTAFA, DURSUN ALİ, COŞKUN TURGAY, TOKATLI AYŞEGÜL, ÖZGÜL RIZA KÖKSAL, YÜCEL YILMAZ DİDEM,
KARACA MEHMET, DOĞRU ERSÖZ DENİZ, ALEHAN DURSUN, KADAYIFÇILAR SİBEL, GENÇ GÜLSÜM AYDAN, TURAN
DİZDAR HANDAN, GÖNÜLDAŞ BURHANETTİN, SAVCI SEMA, SAĞLAM MELDA, AKSOY MEHMET CEMALETTİN, ARSLAN
UMUT ECE, SİVRİ HATİCE SERAP (2017). Genotypic-phenotypic features and enzyme replacement therapy outcome
in patients with mucopolysaccharidosis VI from Turkey. American Journal of Medical Genetics Part A, 173(),  Doi:
10.1002/ajmg.a.38459 (Yayın No : 7311894)

12 . KAYMAZ NAZAN, YILDIRIM ŞULE, CEVİZCİ SİBEL, ERDEM FEHİME, TOPALOĞLU NACİ, TEKİN MUSTAFA, BİNNETOĞLU
FATİH KÖKSAL, UZUN MEHMET ERDEM, AYLANÇ HAKAN, KILIÇ MUSTAFA (2016). Bebeklerin Besleyici Olmayan Emme
Alışkanlıkları ve Çocukluk Çağı Obezitesi. Türkiye Klinikleri Pediatri Dergisi, 25(2), 94-100. , (Yayın No : 7316580)

13 . KARACA MEHMET, ÖZGÜL RIZA KÖKSAL, ÜNAL UZUN ÖZLEM, YÜCEL YILMAZ DİDEM, KILIÇ MUSTAFA, HİŞMİ BURCU,
TOKATLI AYŞEGÜL, COŞKUN TURGAY, DURSUN ALİ, SİVRİ HATİCE SERAP (2015). Detection of biotinidase gene
mutations in Turkish patients ascertained by newborn and family screening. European Journal of Pediatrics, 174(),
Doi: 10.1007/s00431-015-2509-5 (Yayın No : 7311029)

14 . ÖZGÜL RIZA KÖKSAL, KARACA MEHMET, KILIÇ MUSTAFA, KÜÇÜK ÖZGÜL, YÜCEL YILMAZ DİDEM, ÜNAL UZUN
ÖZLEM, HİŞMİ BURCU, ALİEFENDİOĞLU DİDEM, SİVRİ HATİCE SERAP, TOKATLI AYŞEGÜL, COŞKUN TURGAY,
DURSUN ALİ (2014). Phenotypic and genotypic spectrum of Turkish patients with isovaleric acidemia. European
Journal of Medical Genetics, 57(),  Doi: 10.1016/j.ejmg.2014.08.006 (Yayın No : 7309728)

15 . GÖNÜLDAŞ BURHANETTİN, YILMAZ TANER, SİVRİ HATİCE SERAP, GÜÇER KADRİ ŞAFAK, KILINÇ KAMER, GENÇ
GÜLSÜM AYDAN, KILIÇ MUSTAFA, COŞKUN TURGAY (2014). Mucopolysaccharidosis: Otolaryngologic findings,
obstructive sleep apnea and accumulation of glucosaminoglycans in lymphatic tissue of the upper airway.
International Journal of Pediatric Otorhinolaryngology, 78(),  Doi: 10.1016/j.ijporl.2014.03.021 (Yayın No : 7310993)

16 . DURSUN ALİ, ÖZGÜL RIZA KÖKSAL, SİVRİ HATİCE SERAP, TOKATLI AYŞEGÜL, GÜZEL AYŞEGÜL, MESCİ L, KILIÇ
MUSTAFA, ALİEFENDİOĞLU DİDEM, ÖZÇAY FİGEN, GÜNDÜZ MEHMET, COŞKUN TURGAY (2011). Mutation Spectrum
of Fumarylacetoacetase Gene and Clinical Aspects of Tyrosinemia Type I Disease. JIMD Reports","JIMD Reports - Case
and Research Reports, 2011/1 Doi: 10.1007/8904_2011_10 (Yayın No : 7309213)

17 . KILIÇ MUSTAFA, ÖZGÜL RIZA KÖKSAL, COŞKUN TURGAY, YÜCEL YILMAZ DİDEM, KARACA MEHMET, SİVRİ HATİCE
SERAP, TOKATLI AYŞEGÜL, ŞAHİN MURAT, KARAGÖZ TEVFİK, DURSUN ALİ (2011). Identification of Mutations and
Evaluation of Cardiomyopathy in Turkish Patients with Primary Carnitine Deficiency. JIMD Reports","JIMD Reports -
Case and Research Reports, 2011/3 Doi: 10.1007/8904_2011_36 (Yayın No : 7309122)

18 . KILIÇ MUSTAFA, KANBUR NURAY, DERMAN ORHAN, AKGÜL SİNEM, KUTLUK MUSTAFA TEZER (2011). The relationship
between pubertal gynecomastia, prostate specific antigen, free androgen index, SHBG and sex steroids. Journal of
Pediatric Endocrinology and Metabolism, 24(),  Doi: 10.1515/jpem.2011.112 (Yayın No : 7309456)

19 . DERMAN ORHAN, CİNEMRE ALPHAN, KANBUR NURAY, DOĞAN MUHSİN, KILIÇ MUSTAFA, KARADUMAN ERDEM
(2008). Effect of swimming on bone metabolism in adolescents. Turkish Journal of Pediatrics (Yayın No : 7309259)

20 . ÖZMERT ELİF N, KILIÇ MUSTAFA, YURDAKÖK KADRİYE (2008). Environmental Tobacco Smoke: Is It a Risk Factor for
Diarrhea in 6-18 Months Old Infants?. Central European Journal of Public Health, 16(),  Doi: 10.21101/cejph.a3450
(Yayın No : 7309379)

B. Uluslararası bilimsel toplantılarda sunulan ve bildiri kitaplarında (proceedings)
basılan bildiriler

1 . KILIÇ MUSTAFA, DOĞAN YAŞAR (2019). Hyperornithinemia-Hyperammonemia-Homocitrullinuria Syndrome in a
Turkish Patient. J Inherit Metab Dis 2019;42(1):S331, E-055. (SSIEM, Annual Symposium, 2019, Rotterdam, The
Netherlands)., (Özet bildiri) (Yayın No:7362360)
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2 . KILIÇ MUSTAFA, YILDIZ YILMAZ, OLGAÇ BİKE KILIÇKAYA MUAZZEZ ASBURÇE, KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER (2019). β
-ketothiolase deficiency in three Turkish patients. J Inherit Metab Dis 2019;42(1):S346, E-091. (SSIEM, Annual
Symposium, 2019, Rotterdam, The Netherlands)., (Özet bildiri) (Yayın No:7362385)

3 . KILIÇ MUSTAFA, EZGÜ FATİH SÜHEYL (2019). Hyperammonemia secondary to Mitochondrial HMG-CoA Synthase
Deficiency. J Inherit Metab Dis 2019;42(1):S346, E-092. (SSIEM, Annual Symposium, 2019, Rotterdam, The
Netherlands)., (Özet bildiri) (Yayın No:7362413)

4 . KILIÇ MUSTAFA, KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, YÜCEL YILMAZ DİDEM, ÖZGÜL RIZA KÖKSAL (2019). Exon 1 deletion
represents a founder mutation in Turkish patients with fructose 1-6 bisphosphatase deficiency. J Inherit Metab Dis
2019;42(1):S173, P-303. (SSIEM, Annual Symposium, 2019, Rotterdam, The Netherlands)., (Özet bildiri) (Yayın
No:7362471)

5 . KILIÇ MUSTAFA, KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, EVİRGEN ŞAHİN GÜLSEREN (2019). PHGK2 gene mutation in a Turkish
siblings with glycogen storage disorder IXc. J Inherit Metab Dis 2019;42(1):S340-341, E-078. (SSIEM, Annual
Symposium, 2019, Rotterdam, The Netherlands)., (Özet bildiri) (Yayın No:7362494)

6 . KILIÇ MUSTAFA, KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, ÖZBAY HOŞNUT FERDA (2019). PHKB gene mutation in a Turkish
patient with glycogen storage disorder IXb. J Inherit Metab Dis 2019;42(1):S340, E-077. (SSIEM, Annual
Symposium, 2019, Rotterdam, The Netherlands)., (Özet bildiri) (Yayın No:7362514)

7 . KILIÇ MUSTAFA, YILDIZ YILMAZ, OLGAÇ BİKE KILIÇKAYA MUAZZEZ ASBURÇE, KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, EZGÜ
FATİH SÜHEYL (2019). Adenylosuccinate lyase deficiency in Turkish siblings. J Inherit Metab Dis 2019;42(1):S357, E-
119. (SSIEM, Annual Symposium, 2019, Rotterdam, The Netherlands)., (Özet bildiri) (Yayın No:7362539)

8 . BAYRAK HARUN, KILIÇ MUSTAFA, KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, OLGAÇ BİKE KILIÇKAYA MUAZZEZ ASBURÇE, YILDIZ
YILMAZ, ZENCİROĞLU AYŞEGÜL (2019). A single center experience in Turkish nonketotic hyperglycinemia patients. J
Inherit Metab Dis 2019;42(1):S121-122, P-188. (SSIEM, Annual Symposium, 2019, Rotterdam, The Netherlands).,
(Özet bildiri) (Yayın No:7362563)

9 . KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, OLGAÇ BİKE KILIÇKAYA MUAZZEZ ASBURÇE, KESİCİ SELMAN, KILIÇ MUSTAFA,
CEYLANER SERDAR (2019). Fructose 1,6-bisphophatase deficiency: clinical, biochemical and genetic features. J
Inherit Metab Dis 2019;42(1):S179, P-317. (SSIEM, Annual Symposium, 2019, Rotterdam, The Netherlands)., (Özet
bildiri) (Yayın No:7362593)

10 . KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, OLGAÇ BİKE KILIÇKAYA MUAZZEZ ASBURÇE, KILIÇ MUSTAFA, ÇAVDARLI BÜŞRANUR,
YILDIZ YILMAZ, CEYLANER SERDAR (2019). Novel PEX mutations and genotype-phenotype correlations in patients
with peroxisome biogenesis disorder. J Inherit Metab Dis 2019;42(1):S216-217, P-403. (SSIEM, Annual Symposium,
2019, Rotterdam, The Netherlands)., (Özet bildiri) (Yayın No:7362642)

11 . OLGAÇ BİKE KILIÇKAYA MUAZZEZ ASBURÇE, KILIÇ MUSTAFA, AKSOY AYŞE, AYCAN ZEHRA, ÇETİNKAYA SEMRA,
YEŞİLİPEK MEHMET AKİF, CEYLANER SERDAR, KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER (2019). Clinical Characteristis of
Childhood Cerebral X-linked Adrenoleukodystrophy Patients. J Inherit Metab Dis 2019;42(1):S305-306, P-601.
(SSIEM, Annual Symposium, 2019, Rotterdam, The Netherlands)., (Özet bildiri) (Yayın No:7362680)

12 . KILIÇ MUSTAFA, KURT ÇOLAK FATMA, AKSOY AYŞE (2019). An infant with developmental delay and epilepsy caused
by a mutation in HIBCH gene. J Inherit Metab Dis 2019;42(1):S334, E-063. (SSIEM, Annual Symposium, 2019,
Rotterdam, The Netherlands)., (Özet bildiri) (Yayın No:7362711)

13 . KILIÇ MUSTAFA, KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, OLGAÇ BİKE KILIÇKAYA MUAZZEZ ASBURÇE, AKSOY AYŞE, EZGÜ
FATİH SÜHEYL (2019). Mild hyperammonemia due to Antiquitin deficiency. J Inherit Metab Dis 2019;42(1):S385, E-
184. (SSIEM, Annual Symposium, 2019, Rotterdam, The Netherlands)., (Özet bildiri) (Yayın No:7362907)

14 . KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, OLGAÇ BİKE KILIÇKAYA MUAZZEZ ASBURÇE, KESİCİ SELMAN, KILIÇ MUSTAFA,
CEYLANER SERDAR (2019). Clinical and molecular characterization of patients with fructose 1,6-bisphosphatase
deficiency. P-58, International Inborn Errors of Metabolism and Nutrition Congress, 2019, Istanbul-Turkey
(Uluslararası Metabolik Hastalıklar ve Beslenme Kongresi, 2019, İstanbul, Turkiye)., (Özet bildiri) (Yayın No:7363139)

15 . KASAPKARA ÇİĞDEM SEHER, OLGAÇ BİKE KILIÇKAYA MUAZZEZ ASBURÇE, ÖZBAY HOŞNUT FERDA, KILIÇ MUSTAFA,
ÇAVDARLI BÜŞRANUR, CEYLANER SERDAR (2019). Glycogen storage disease type IX: High variability in clinical
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