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Post Doctorate of Medicine2005 - 2010 Gazi University, Tıp Fakültesi, Dahili Tıp Bilimleri, Turkey
Expertise In Medicine1999 - 2004 Gazi University, Tıp Fakültesi, Dahili Tıp Bilimleri, Turkey
Undergraduate1992 - 1998 Istanbul University, Istanbul Medical Faculty, İstanbul Tıp Pr., Turkey

Certificates, Courses and TrainingsCertificates, Courses and TrainingsHealth&Medicine, Yeni Nesil Dizi Analiz Kursu, Pediatric Genetic Diseases Association, 2023Vocational Training, Eğiticilerin Eğitimi Kursu (Training Course for Trainers), Gazi University, 2014Data Analysis, Temel Biyoistatistik Kursu (Basic Biostatistics Course), Gazi University, 2010Health&Medicine, Deney Hayvanları Uygulama ve Etik Kursu (Experimental Animals and Ethics Course), Gazi University,2007
DissertationsDissertationsPost Doctorate of Medicine, İdiopatik jüvenil osteoporozu olan hastalarda COL1A1, ESR1, VDR, TGFB1, LRP5 ve LRP6genlerindeki polimorfizmlerin araştırılması, Gazi University, Tıp Fakültesi, Dahili Tıp Bilimleri, 2009Expertise In Medicine, Akut romatizmal ateşin etiyopatogenezinde viral etkenlerin rolü, Gazi University, Tıp Fakültesi,Dahili Tıp Bilimleri, 2004
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Professor2021 - Continues Gazi University, Tıp Fakültesi, Dahili Tıp Bilimleri
Associate Professor2014 - 2021 Gazi University, Tıp Fakültesi, Dahili Tıp Bilimleri
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Expert2014 - 2014 Gazi University, Tıp Fakültesi, Dahili Tıp Bilimleri
Lecturer2009 - 2011 Gazi University, Tıp Fakültesi, Dahili Tıp Bilimleri

Supported ProjectsSupported Projects1. EZGÜ F. S., OKUR İ., TÜMER L., BİBEROĞLU G., ÖKTEM R. M., BAKKALOĞLU EZGÜ S. A., İNCİ A., ERGİN F. B., İNAL T.,Project Supported by Higher Education Institutions, PMVK geni fonksiyonunun araştırılması ve aynı gen üzerindekiDNA varyantlarının etkilerinin belirlenmesi, 2023 - Continues2. EZGÜ F. S., İNAL T., TÜMER L., ARHAN E., KILIÇ A., DEMİREL S., ÖKTEM R. M., İNCİ A., SERDAROĞLU E., ERGİN F. B.,et al., Project Supported by Higher Education Institutions, GALNT3 Gen Mutasyonları Sonucu Kaybedilmiş OlanProtein Fonksiyonların Adeno-Asosiye Virus Aracılı Gen Transferi ile İnvitro Olarak Yeniden Kazandırılması, 2023 -Continues3. TÜMER L., OKUR İ., EZGÜ F. S., ALTUN A. N., İNCİ A., EKMEKCİ ERTEK İ., ÖKTEM R. M., BİBEROĞLU G., ProjectSupported by Higher Education Institutions, Psikoz kliniğiyle başvuran hastaların kalıtsal metabolik hastalıklaraçısından taranması, 2023 - Continues4. Ezgü F. S., Tümer L., İnci A., Okur İ., Industrial Organizations of Other Countries Supported Project, Enzimreplasman Tedavisi (ERT) ile terapötik hedeflere ulaşmış Gaucher Tip 3 (GD3) hastalığı olan erişkin ve pediatrikhastalarda venglustatın etkililiğini ve güvenliliğini değerlendirmek için faz 3, çok merkezli, çok uluslu, randomize,çift kör, çift sağır, çift plasebolu, aktif karşılaştırmalı çalışma (LEAP2MONO), 2024 - 20275. Okur İ., Ezgü F. S., Tümer L., İnci A., Şıvgın V., Arhan E., Project Supported by Private Organizations in OtherCountries, A Phase 3B/4 Open-Label Multicenter Study Extension Study to Further Evaluate Safety, Tolerability andEfficacy of Intracerebroventricular AX 250 Treatment in Mucopolysaccharidosis Type IIIB (MPS IIIB, SanfilippoSyndrome Type B) Patients-AX250-401 (ClinicalTrials.gov ID NCT05492799), 2023 - 20276. Ezgü F. S., Tümer L., Okur İ., İnci A., Industrial Organizations of Other Countries Supported Project, Fenilketonürilierişkin gönüllülerde insan fenilalanin hidroksilazın adeno ilişkili viral vektör aracılı gen transferi olanSAR444836'nın güvenliliğini, tolerabilitesini ve etkililiğini değerlendirmek için Faz 1/2, açık etiketli, doz artırma vedoz genişletme çalışması, 2023 - 20277. Ezgü F. S., Tümer L., Okur İ., İnci A., Industrial Organizations of Other Countries Supported Project, Nöronopatik veNöronopatik Olmayan Mukopolisakkaridoz Tip II Pediatrik Katılımcılarda DNL310'un İdürsülfaza Karşı Etkililiğinive Güvenliliğini Belirlemek İçin Çok merkezli, çift-Kör, Randomize Bir Faz 2/3 Çalışma, 2023 - 20278. Ezgü F. S., Tümer L., Okur İ., İnci A., Industrial Organizations of Other Countries Supported Project, OsteogenesisImperfecta'lı gönüllülerde Setrusumab'ın etkililiğini ve güvenliliğini değerlendiren bir faz 2 tek kör dozdeğerlendirme fazı ile bir faz 3 çift kör plasebo kontrollü fazdan oluşan operasyonel olarak kesintisiz, randomizefaz 2/3 çalışma, 2023 - 20269. Ezgü F. S., Tümer L., Okur İ., İnci A., Industrial Organizations of Other Countries Supported Project, Uzun zincirli yağasidi oksidasyon bozukluğu (LC-FAOD) olan pediatrik hastalardaki majör klinik olaylarda çift zincirli orta zincirlitrigliseridlerle karşılaştırıldığında triheptanoin'in etkisinin belirlendiği çok merkezli çift kör randomize çalışma,2023 - 202610. Ezgü F. S., Tümer L., Okur İ., İnci A., Börcek A. Ö., Şıvgın V., Özger İlhan S., Industrial Organizations of OtherCountries Supported Project, Study of Safety, Tolerability and Efficacy of PBGM01 in Pediatric Subjects With GM1Gangliosidosis (Imagine-1) (Phase 1 and 2) (ClinicalTrials.gov Identifier: NCT04713475), 2022 - 202611. Tümer L., Ezgü F. S., Okur İ., İnci A., Industrial Organizations of Other Countries Supported Project, Fabry Hastalığıolan gönüllülerde Migalastat hüdroklorür monoterpisinin uzun süreli güvenliliği ve etliliğini değerlendiren açıketiketli uzatma çalışması, 2015 - 202612. İnci A., Tümer L., Okur İ., Ezgü F. S., Atalay H. T., Other International Funding Programs, Fabry hastalığı ve solventrikülerhipertrofisi olan gönüllülerde normal bakım standardıyla karşılaştırılmalı olarak venglustat’ın



solventriküler kitle indeksi üzerindeki etkisini değerlendirmek için randomize, açık etiketli, paralel gruplu,18 aylıkbir Faz 3 çalışma, 2023 - 202513. Okur İ., Tümer L., İnci A., Ezgü F. S., Industrial Organizations of Other Countries Supported Project, FenilketonüridePTC923-MD-PKU Faz 3 Açık Etiketli Uzatma Çalışması, 2022 - 202514. İnci A., Ezgü F. S., Tümer L., Okur İ., Other International Funding Programs, Aromatik L aminoacid dekarbokilazeksikliği tanısı olan hastaların gerçek yaşam verilerini içeren uluslararası gözlemsel bir çalışma, 2022 - 202515. Ezgü F. S., Okur İ., İnci A., Tümer L., Arhan E., Soysal Acar A. Ş., Industrial Organizations of Other CountriesSupported Project, Venglustatın geç başlangıçlı GM2 gangliosidoz (Tay-Sachs hastalığı ve Sandhoff hastalığı) ile ayrıbir kolda juvenil/adolesan geç başlangıçlı GM2 gangliosidozda ve, aynı ve benzer glukozilseramid bazlı sfingolipidyolağı içindeki ultra-nadir hastalıklardaki etkinlik, farmakodinamik, farmakokinetik, güvenlilik ve tolereedilebilirliğini değerlendirmek için çok merkezli, uluslararası, randomize, çift-kör, plasebo kontrollü bir çalışma,EFC15299, 2021 - 202516. Okur İ., Şıvgın V., Tümer L., İnci A., Soysal Acar A. Ş., Arhan E., Börcek A. Ö., Yıldırım Gökay N., Gündüz B., Ezgü F. S.,Project Supported by Private Organizations in Other Countries, BMN(AX) 250-202--A Multicenter, Multinational,Extension Study to Evaluate the Long Term Safety and Efficacy of Intracerebroventricular AX 250 in Patients WithMucopolysaccharidosis Type IIIB (MPS IIIB, Sanfilippo Syndrome Type B) (Phase 2) (ClinicalTrials.gov Identifier:NCT03784287), 2018 - 202517. Okur İ., Arhan E., İnci A., Tümer L., Ezgü F. S., Other International Funding Programs, En az 6 Aydır Tedavi Almamışveya Hiç Tedavi Edilmemiş Fabry Hastalığı Bulunan Erkek ve Kadın Yetişkinlerde Venglustat’ın Nöropatik Ağrı veKarın Ağrısı üzerindeki Etkisini Değerlendiren Randomize,Çift Kör, Plasebo Kontrollü, 12 Aylık Faz 3 Çalışma-PERIDOT, 2023 - 202418. Okur İ., Ezgü F. S., Tümer L., Şıvgın V., Kurtipek Ö., Soysal Acar A. Ş., İnci A., Arhan E., Universities of Other CountriesSupported Project, Natural History Study of Infantile and Juvenile GM1 Gangliosidosis (GM1) Patients (ClinicalTrials.gov Identifier: NCT04041102), 2021 - 202319. Tümer L., Ezgü F. S., İnci A., Okur İ., Industrial Organizations of Other Countries Supported Project, AT-NIS-001 Astudy to describe the experience of both patients and their clinicians in the treatment of Fabry Disease withEnzyme, 2021 - 202220. Özger İlhan S., Ezgü F. S., Okur İ., Tümer L., Industrial Organizations of Other Countries Supported Project, An Open-label, Ascending Multiple-dose Study to Evaluate Safety, Tolerability, Pharmacokinetics, and Pharmacodynamics ofRomosozumab in Children and Adolescents With Osteogenesis Imperfecta, 2020 - 202221. Özger İlhan S., Ezgü F. S., Okur İ., Tümer L., Project Supported by Private Organizations in Other Countries,PEDİATRİK MPS IIIA HASTALARDA UZUN SÜRELİ SOBI003 TEDAVİSİNİN GÜVENLİLİĞİNİ, TOLERABİLİTESİNİ VEETKİLİLİĞİNİ DEĞERLENDİREN AÇIK, TEK KOLLU, ÇOK MERKEZLİ BİR ÇALIŞMA , 2019 - 202222. Okur İ., Ezgü F. S., İnci A., Tümer L., Industrial Organizations of Other Countries Supported Project, An Efficacy andSafety Study of Alirocumab in Children and Adolescents With Heterozygous Familial Hypercholesterolemia, 2018 -202223. Okur İ., Ezgü F. S., Tümer L., İnci A., Şıvgın V., Soysal Acar A. Ş., Kurtipek Ö., Tutar H., Gündüz B., IndustrialOrganizations of Other Countries Supported Project, BMN (AX) 250-902-A Prospective Natural History Study ofMucopolysaccharidosis Type IIIB (MPS IIIB), 2017 - 202224. Ezgü F. S., Tümer L., İnci A., Okur İ., Industrial Organizations of Other Countries Supported Project, A Phase 2b/3Prospective, Randomized, Double-Blind, Sham-Controlled 3-Part Trial of VTS-270 (2-hydroxypropyl-β-cyclodextrin) in Subjects With Neurologic Manifestations of Niemann-Pick Type C1 (NPC1) Disease(ClinicalTrials.gov Identifier: NCT02534844), 2016 - 202225. Okur İ., Ezgü F. S., Tümer L., İnci A., Industrial Organizations of Other Countries Supported Project, K020-218---Standart Bakımda Yeterince Kontrol Altına Alınamayan Bir Üre Döngüsü Bozukluğu Olan Gönüllülerde KB195'inEtkinliğinin ve Güvenliğinin Değerlendirildiği Faz 2, Açık Etiketli Çalışma, 2021 - 202126. Okur İ., Ezgü F. S., Dündar H., Tümer L., TUBITAK Project, Metilmalonil Koenzim A Mutaz Enziminin KonformasyonelBozukluğuna Bağli Olarak Gelişen Metilmalonik Asidemi Hastaliğin’xxda Farmakolojik Şaperon Uygulamasi İleEnzim Aktivitesinin Yeniden Kazandırılması, 2017 - 202127. Okur İ., Ezgü F. S., Tümer L., Özger İlhan S., Şıvgın V., Soysal Acar A. Ş., İnci A., Project Supported by PrivateOrganizations in Other Countries, An Open, Non-controlled, Parallel, Ascending Multiple-dose, Multicenter Study to



Assess Safety and Tolerability, Pharmacokinetics and Pharmacodynamics of SOBI003 in Pediatric MPS IIIA Patients(SOBI003-001) , 2018 - 202028. Okur İ., Börcek A. Ö., Ezgü F. S., Tümer L., İnci A., Soysal Acar A. Ş., Arhan E., Tutar H., Gündüz B., Project Supportedby Private Organizations in Other Countries, A Phase 1/2 Open-Label Dose-Escalation Study to Evaluate the Safety,Tolerability, Pharmacokinetics and Efficacy of Intracerebroventricular BMN 250 in Patients withMucopolysaccharidosis Type IIIB (MPS IIIB, Sanfilippo Syndrome Type B) (BMN250-201)https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT02754076?term=BMN250draw=2rank=2, 2017 - 202029. Okur İ., Ezgü F. S., Tümer L., Soysal Acar A. Ş., Şıvgın V., Kurtipek Ö., Gündüz B., İnci A., Tutar H., Arhan E., OtherInternational Funding Programs, BMN250-901-A Study of Mucopolysaccharidosis Type IIIB MPS IIIB(Mukopolisakkaridoz tip IIIB’xxye yönelik uluslararası çok merkezli, prospektif gözlemsel çalışma)-(BMN250-901nolu proje kodu), 2015 - 202030. Özaslan A., Güney E., Ergün M. A., Okur İ., Project Supported by Higher Education Institutions, CDH13 and LPHN3Gene Polymorphisms in Attention Deficit Hyperactivity Disorder: Their Relation With Clinical Characteristics andExecutive Functions, 2018 - 201931. Ezgü F. S., Tümer L., İnci A., Okur İ., Industrial Organizations of Other Countries Supported Project, HipofosfatazyalıHastaların Gözlemsel, Boylamsal ve İleriye Dönük, Uzun Süreli Kayıt Çalışması, 2018 - 201932. Okur İ., Ezgü F. S., Tümer L., İnci A., Project Supported by Private Organizations in Other Countries, HAUSER-OLE---Heterezigot Ailevi Hiperkolesterolemisi (HeAH) veya Homozigot Ailevi Hiperkolesterolemisi (HoFH ) Olan 10 ve 17yaşları arasındaki pediatrik Gönüllülerde LDK-K ‘ nin azaltılmasında diyete ve lipid düşürücü tedaviye ek olarakEvolocumabın güvenliği tolere edilebilirliği ve etkinliğini değerlendiren açık etiketli, tek kollu, çok merkezli çalışma(20120214 protokol numaralı çalışma), 2016 - 201933. Okur İ., Ezgü F. S., Tümer L., Other International Funding Programs, HAUSER-RCT Heterezigot AileviHiperkolesterolemisi (HeAH) Olan 10 ve 17 yaşlarındaki pediatrik Gönüllülerde Düşük Yoğunluklu Lipoprotein-Kolesterol (LDL-C)’ün azaltılmasında diyete ve lipid düşürücü tedaviye ek olarak 24 haftalık Evolocumabınuygulamasının etkililiği, güvenliliği ve tolere edilebilirliği belirlemek amaçlı çift kör, randomize, çok merkezli,plasebo kontrollü, paralel grup çalışması (20120123 protokol numaralı), 2016 - 201934. OKUR İ., TÜMER L., Project Supported by Higher Education Institutions, MOLEKÜLER YADA ENZİMATİK ANALİZİLE MUKOPOLİSAKKARİDOZ TANISI ALMIŞ OLGULARDA BÖBREK VE ÜRİNER İSTEM TUTULUMUNUNARAŞTIRILMASI, 2015 - 201635. Okur İ., Project Supported by Other Official Institutions, Screening for Fabry disease in patients undergoinghemodialysis and peritoneal dialysis due to chronic renal failure., 2012 - 2013
AwardsAwards1. Okur İ., Ezgü F. S., Biberoğlu G., Ankara il merkezinde dializ hastalarında tarama yöntemi ile Fabry hastalığınınbelirlenmesi ve aile taramasının önemi,55. Türkiye Milli Pediatri Kongresi (Sözel Bildiri İkincilik Ödülü), TürkiyeMilli Pediatri Derneği, October 2011
Jury MembershipsJury MembershipsAssociate Professor Exam, Associate Professor Exam, Gazi Üniversitesi, December, 2023Associate Professor Exam, Associate Professor Exam, Gazi Üniversitesi, December, 2023Associate Professor Exam, Associate Professor Exam, Gazi Üniversitesi, December, 2023Appointment to Academic Staff-Assistant Professorship, Appointment to Academic Staff-Assistant Professorship, LokmanHekim Üniversitesi, November, 2023Expertise In Medicine, Expertise In Medicine, Gazi Üniversitesi, June, 2023Appointment to Academic Staff-Professorship, Appointment to Academic Staff-Professorship, Sağlık Bilimleri Üniversitesi,January, 2023Appointment to Academic Staff-Assistant Professorship, Appointment to Academic Staff-Assistant Professorship, Selçuk



Üniversitesi, January, 2023Associate Professor Exam, Associate Professor Exam, Eskişehir Osmangazi Üniversitesi, October, 2022Appointment to Academic Staff-Assistant Professorship, Appointment Academic Staff, Başkent Üniversitesi, May, 2022Associate Professor Exam, Associate Professor Exam, Health Sciences University, March, 2022Associate Professor Exam, Associate Professor Exam, Hacettepe University, March, 2022
Designed Courses And TrainingsDesigned Courses And TrainingsOkur İ., Özkan S., Özger İlhan S., Güzel Tunçcan Ö., Bozdayı G., Kula S., Gazi University Faculty of Medicine Training ofTrainers, February 2023Özger İlhan S., Özkan S., Okur İ., Güzel Tunçcan Ö., Kula S., İnan N., Atan A., Ekmekci Ertek İ., Bozdayı G., Baran Aksakal F.N., Faculty of Medicine Training of Trainers, February 2022Özkan S., Okur İ., Güzel Tunçcan Ö., Uluoğlu C., Özger İlhan S., Baran Aksakal F. N., Erten Y., Ergün M. A., Küçük Biçer B.,Ekmekci Ertek İ., Gazi University Faculty of Medicine Training of Trainers, December 2021
Published journal articles indexed by SCI, SSCI, and AHCIPublished journal articles indexed by SCI, SSCI, and AHCI1. Pterin Profiling in Serum, Dried Blood Spot, and Urine Samples Using LC-MS/MS in Patients withPterin Profiling in Serum, Dried Blood Spot, and Urine Samples Using LC-MS/MS in Patients withInherited HyperphenylalaninemiaInherited HyperphenylalaninemiaÖktem R. M., İnci A., BAYRAK H., DEMİR F., BİBEROĞLU G., Maviş M. E., Gürsu G. G., Yllmaz H., OKUR İ., EZGÜ F. S., etal.Molecular Syndromology, 2024 (SCI-Expanded)2. Long-Term Experience with Anaphylaxis and Desensitization to  Alglucosidase Alfa in Pompe DiseaseLong-Term Experience with Anaphylaxis and Desensitization to  Alglucosidase Alfa in Pompe DiseaseKaragol H. I. E., İnci A., Terece S. P., Kılıç A., Demir F., Yapar D., Köken G., Okur İ., Ezgü F. S., Tümer L., et al.International Archives of Allergy and Immunology, vol.184, no.4, pp.370-375, 2023 (SCI-Expanded)3. A phase 1/2 study on intracerebroventricular tralesinidase alfa in patients with SanfilippoA phase 1/2 study on intracerebroventricular tralesinidase alfa in patients with Sanfilipposyndrome type B.syndrome type B.Muschol N., Koehn A., Von Cossel K., Okur İ., Ezgu F. S., Harmatz P., De Castro Lopez M. J., Couce M. L., Lin S., BatziosS., et al.The Journal of clinical investigation, vol.133, 2023 (SCI-Expanded)4. A possibly new autoinflammatory disease due to  compound heterozygous phosphomevalonateA possibly new autoinflammatory disease due to  compound heterozygous phosphomevalonatekinase gene mutationkinase gene mutationYıldız Ç., Gezgin Yıldırım D., İnci A., Tümer L., Ergin F. B., Sunar Yayla E. N. S., Esmeray Şenol P., Karaçayır N., EğritaşGürkan Ö., Okur İ., et al.Joint Bone Spine, vol.90, no.1, 2023 (SCI-Expanded)5. Endocrinological, immunological and metabolic features of patients with Fabry disease underEndocrinological, immunological and metabolic features of patients with Fabry disease undertherapytherapyEmecen Sanli M., Kılıç A., İnci A., Okur İ., Ezgü F. S., Tümer L.Journal of Pediatric Endocrinology and Metabolism, 2023 (SCI-Expanded)6. Longitudinal Natural History of Pediatric Subjects Affected with Mucopolysaccharidosis IIIBLongitudinal Natural History of Pediatric Subjects Affected with Mucopolysaccharidosis IIIBOkur İ., Ezgu F. S., Giugliani R., Muschol N., Koehn A., Amartino H., Harmatz P., De Castro Lopez M. J., Couce M. L., LinS., et al.Journal of Pediatrics, vol.249, pp.50, 2022 (SCI-Expanded)7. Assessment of auditory functions in patients with hepatic glycogen storage diseasesAssessment of auditory functions in patients with hepatic glycogen storage diseasesŞANLI M. E., YILDIRIM GÖKAY N., TUTAR H., GÜNDÜZ B., ÖZSAYDI AKTAŞOĞLU E., KILIÇ A., İNCİ A., OKUR İ., EZGÜ F.S., TÜMER L.TURKISH JOURNAL OF PEDIATRICS, vol.64, no.4, pp.658-670, 2022 (SCI-Expanded)8. Expected or unexpected clinical findings in liver glycogen storage disease type IX: distinct clinicalExpected or unexpected clinical findings in liver glycogen storage disease type IX: distinct clinicaland molecular variabilityand molecular variability



İnci A., Kılıç Yıldırım G., Cengiz Ergin F. B., Sarı S., Eğritaş Gürkan Ö., Okur İ., Biberoğlu G., Bükülmez A., Ezgü F. S.,Dalgıç B., et al.JOURNAL OF PEDIATRIC ENDOCRINOLOGY & METABOLISM, vol.35, no.4, pp.451-462, 2022 (SCI-Expanded)9. Fructose 1,6 bisphosphatase deficiency: outcomes of patients in a single center in Turkey andFructose 1,6 bisphosphatase deficiency: outcomes of patients in a single center in Turkey andidentification of novel splice site and indel mutations in FBP1identification of novel splice site and indel mutations in FBP1ŞANLI M. E., Cengiz B., Kilic A., Ozsaydi E., Inci A., Okur İ., Tumer L., Lebigot E., Ezgu F. S.JOURNAL OF PEDIATRIC ENDOCRINOLOGY & METABOLISM, vol.35, no.4, pp.497-503, 2022 (SCI-Expanded)10. An ultra-rare cause of severe hypotonia mimicking Pompe disease in an infant: RRM2B relatedAn ultra-rare cause of severe hypotonia mimicking Pompe disease in an infant: RRM2B relatedmitochon- drial DNA depletion syndrome with a novel mutationmitochon- drial DNA depletion syndrome with a novel mutationİNCİ A., OKUR İ., DEMİR E., BİBEROĞLU G., TÜMER L., SERDAROĞLU A., EZGÜ F. S.NEUROLOGY ASIA, vol.27, no.1, pp.199-202, 2022 (SCI-Expanded)11. First successful concomitant therapy of immune tolerance induction therapy and desensitization in aFirst successful concomitant therapy of immune tolerance induction therapy and desensitization in aCRIM-negative infantile Pompe patientCRIM-negative infantile Pompe patientSanli M. E., ERTOY KARAGÖL H. İ., KILIÇ A., Aktasoglu E., İNCİ A., OKUR İ., Ezgu F. S., TÜMER L.JOURNAL OF PEDIATRIC ENDOCRINOLOGY & METABOLISM, vol.35, no.2, pp.273-277, 2022 (SCI-Expanded)12. The first case with FBXL4 mutation successfully treated with a parenteral ketogenic diet for lacticThe first case with FBXL4 mutation successfully treated with a parenteral ketogenic diet for lacticacidosisacidosisİNCİ A., Aktas E., Cengiz Ergin F. B., OKUR İ., BİBEROĞLU G., EZGÜ F. S., TÜMER L.JOURNAL OF PARENTERAL AND ENTERAL NUTRITION, vol.45, no.8, pp.1788-1792, 2021 (SCI-Expanded)13. Clinical and event-based outcomes of patients with mucopolysaccharidosis VI receiving enzymeClinical and event-based outcomes of patients with mucopolysaccharidosis VI receiving enzymereplacement therapy in Turkey: a case seriesreplacement therapy in Turkey: a case seriesİnci A., Okur İ., Tümer L., Biberoğlu G., Öktem M., Ezgü F. S.ORPHANET JOURNAL OF RARE DISEASES, vol.16, no.1, 2021 (SCI-Expanded)14. Natural History of Sanfilippo Syndrome Type B in Young Patients: Ongoing Results from Two Large,Natural History of Sanfilippo Syndrome Type B in Young Patients: Ongoing Results from Two Large,Prospective StudiesProspective StudiesMaricich S., Amartino H., Giugliani R., Muschol N., Harmatz P., Lopez d. C. M., Couce L. M., Lin S., Batzios S., Cleary M.,et al.ANNALS OF NEUROLOGY, vol.90, 2021 (SCI-Expanded)15. Tralesinidase alfa (AX 250) Enzyme Replacement Therapy for Sanfilippo Syndrome TypeTralesinidase alfa (AX 250) Enzyme Replacement Therapy for Sanfilippo Syndrome TypeMaricich S., Okur İ., Ezgu F. S., Lopez d. C. M., Couce L. M., Harmatz P., Batzios S., Cleary M., Solano M., Lin S., et al.ANNALS OF NEUROLOGY, vol.90, 2021 (SCI-Expanded)16. Congenital defects of glycosylation: Novel presentations with mainly neurological involvement andCongenital defects of glycosylation: Novel presentations with mainly neurological involvement andvariable dysmorphic featuresvariable dysmorphic featuresİNCİ A., Cengiz B., BİBEROĞLU G., OKUR İ., ARHAN E., ÖNER A. Y., KASAPKARA Ç. S., Kucukcongar A., TÜMER L., EzguF. S.AMERICAN JOURNAL OF MEDICAL GENETICS PART A, vol.185, no.9, pp.2739-2747, 2021 (SCI-Expanded)17. Ultra-Rare Disorder in a Young Girl with Lipodystrophy: AnalbuminemiaUltra-Rare Disorder in a Young Girl with Lipodystrophy: AnalbuminemiaİNCİ A., Arslan B., OKUR İ., BİBEROĞLU G., ŞANLI M. E., ÖZSAYDI AKTAŞOĞLU E., KILIÇ A., TÜMER L., EZGÜ F. S.INDIAN JOURNAL OF PEDIATRICS, vol.88, pp.723-0, 2021 (SCI-Expanded)18. Hypophosphatasia: is it an underdiagnosed disease even by expert physicians?Hypophosphatasia: is it an underdiagnosed disease even by expert physicians?İnci A., Ergin F. B., Yüce B. T., Çiftçi B., Demir E., Buyan N., Okur İ., Biberoğlu G., Öktem R. M., Tümer L., et al.JOURNAL OF BONE AND MINERAL METABOLISM, vol.39, no.4, pp.598-605, 2021 (SCI-Expanded)19. A CASE OF GLYCOGEN STORAGE DISEASE TYPE 1a MIMICKING FAMILIAL CHYLOMICRONEMIAA CASE OF GLYCOGEN STORAGE DISEASE TYPE 1a MIMICKING FAMILIAL CHYLOMICRONEMIASYNDROMESYNDROMEOlgac A., OKUR İ., BİBEROĞLU G., EZGÜ F. S., TÜMER L.BALKAN JOURNAL OF MEDICAL GENETICS, vol.24, no.1, pp.103-105, 2021 (SCI-Expanded)20. Autism: Screening of inborn errors of metabolism and unexpected resultsAutism: Screening of inborn errors of metabolism and unexpected resultsİnci A., Özaslan A., Okur İ., Biberoğlu G., Güney E., Ezgü F. S., Tümer L., İşeri E.AUTISM RESEARCH, vol.14, no.5, pp.887-896, 2021 (SCI-Expanded)21. Tralesinidase alfa (AX 250) enzyme replacement therapy for Sanfilippo syndrome type BTralesinidase alfa (AX 250) enzyme replacement therapy for Sanfilippo syndrome type BMuschol N., von Cossel K., OKUR İ., Ezgu F. S., de Castro Lopez M., Luz Couce M., Harmatz P., Batzios S., Cleary M.,
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