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hypercholesterolemic children

Hasanoglu A., OKUR I, Oren A. C,, BIBEROGLU G., 0ZHAN OKTARS., Eminoglu F. T, TUMER L.
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Very long-chain acyl CoA dehydrogenase deficiency which was accepted as infanticide

Eminoglu T. F,, TUMER L., OKUR i, EZGU F.S,, BIBEROGLU G., Hasanoglu A.

FORENSIC SCIENCE INTERNATIONAL, cilt.210, 2011 (SCI-Expanded)
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Evaluation of chitotriosidase and high sensitive c reactive protein levels in mucopolysaccharidosis
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The specificity and sensitivity of next generation semiconductor DNA sequencing in detecting
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Early initiation of investigational enzyme replacement therapy in a nine month old infant with
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14th International Child Neurology Congress 1-5 May 2016 Amsterdam, the Netherlands., 1 - 05 Mayis 2016,
ss.223-224
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annual symposium of the society for the study of inborn errors of metabolism, Lyon, Fransa, 1 - 04 Eyliil 2015,
cilt.38, ss.319
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INCI A, OKUR I, ESENDAGLI G., OKUR A., OLGAC M. A. B, EZGU F. S., TUMER L.
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Apheresis inducible cytokine pattern change in children with homozygous familial
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Desteklenen Projeler

EZGU F. S., OKUR i, TUMER L., BIBEROGLU G., OKTEM R. M., BAKKALOGLU EZGU S. A., INCi A, ERGIN F. B, INAL T,,
Yiiksekdgretim Kurumlar1 Destekli Proje, PMVK geni fonksiyonunun aragtirilmasi ve ayni gen iizerindeki DNA
varyantlarmin etkilerinin belirlenmesi, 2023 - Devam Ediyor

EZGUF.S., INAL T, TUMER L., ARHAN E,, KILIC A, DEMIREL S., OKTEM R. M., INCi A, SERDAROGLU E., ERGIN F.B,, et al,
Yiiksekégretim Kurumlari Destekli Proje, GALNT3 Gen Mutasyonlar: Sonucu Kaybedilmis Olan Protein Fonksiyonlarin
Adeno-Asosiye Virus Aracili Gen Transferi ile Invitro Olarak Yeniden Kazandirilmasi, 2023 - Devam Ediyor

TUMER L., OKUR I, EZGU F. S,, ALTUN A. N,, INCi A, EKMEKCI ERTEK i, OKTEM R. M., BIBEROGLU G., Yiiksekogretim
Kurumlari Destekli Proje, Psikoz klinigiyle bagvuran hastalarin kalitsal metabolik hastaliklar agisindan taranmasi, 2023 -
Devam Ediyor

Ezgii F. S, Tiimer L., Inci A, Okur 1, Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslar1 Tarafindan Desteklenmis Proje, Enzim replasman
Tedavisi (ERT) ile terapotik hedeflere ulagsmis Gaucher Tip 3 (GD3) hastalig1 olan eriskin ve pediatrik hastalarda
venglustatin etkililigini ve giivenliligini degerlendirmek i¢in faz 3, cok merkezli, cok uluslu, randomize, ¢ift kor, ¢ift sagir,
¢ift plasebolu, aktif karsilagtirmali calisma (LEAP2MONO), 2024 - 2027

Okur I, Ezgii F. S., Tiimer L., inci A, Stvgin V., Arhan E,, Diger Ulkelerdeki Ozel Organizasyonlar Tarafindan Desteklenmis
Proje, Mukopolisakkaridoz Tip IIIB (MPS IIIB, Sanfilippo Sendromu Tip B) Hastalarinda Intraserebroventrikiiler AX 250
Tedavisinin Giivenlilik, Tolere Edilebilirlik ve Etkililiginin ileri Degerlendirmesi icin Bir Faz 3B/4 Acik Etiketli Cok Merkezli
Uzatma Calismasi (Proje Kodu: AX250-401) (ClinicalTrials.gov ID NCT05492799) (A Phase 3B/4 Open-Label Multicenter
Study Extension Study to Further Evaluate Safety, Tolerability and Efficacy of Intracerebroventricular AX 250 Treatment
in Mucopolysaccharidosis Type IIIB (MPS IIIB, Sanfilippo Syndrome Type B) Patients), 2023 - 2027

Ezgii F. S., Tiimer L., Okur I, inci A., Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslar: Tarafindan Desteklenmis Proje,
Mukopolisakkaridoz tip II (Hunter Sendromu) hastalarinda JR-141 ile ilgili bir Faz III calisma (JCR-141-GS31), 2023 -
2027

Ezgii F. S., Tiimer L., Okur I, inci A., Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslar: Tarafindan Desteklenmis Proje, Néronopatik ve
Néronopatik Olmayan Mukopolisakkaridoz Tip II Pediatrik Katilmcilarda DNL310'un idiirsiilfaza Kars: Etkililigini ve
Giivenliligini Belirlemek Icin Cok merkezli, ¢ift-Kér, Randomize Bir Faz 2/3 Calisma, 2023 - 2027

Ezgii F. S., Tiimer L., Okur I, inci A., Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslar1 Tarafindan Desteklenmis Proje, Osteogenesis
Imperfecta'li goniilliilerde Setrusumab'in etkililigini ve giivenliligini degerlendiren bir faz 2 tek kér doz degerlendirme
fazi ile bir faz 3 ¢ift kor plasebo kontrollii fazdan olusan operasyonel olarak kesintisiz, randomize faz 2/3 ¢alisma, 2023 -
2026

Ezgii F. S., Tiimer L., Okur I, Inci A., Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslari Tarafindan Desteklenmis Proje, Uzun zincirli yag
asidi oksidasyon bozuklugu (LC-FAOD) olan pediatrik hastalardaki major klinik olaylarda cift zincirli orta zincirli
trigliseridlerle karsilastirildiginda triheptanoin'in etkisinin belirlendigi ¢ok merkezli ¢ift kor randomize ¢alisma, 2023 -
2026

Ezgii F. S., Tiimer L., Okur I, inci A., Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslari Tarafindan Desteklenmis Proje, En az 6 aydir
tedavi almamis veya hic¢ tedavi edilmemis fabry hastaligi bulunan Erkek ve Kadin yetiskinlerde venglustat'in néropatik
agr1 ve karin agrisi lizerindeki etkisini degerlendiren randomize, ¢ift kor, plasebo kontrollii, 12 aylik Faz 3 ¢alisma -
PERIDOT, 2023 - 2026



Ezgii F. S, Tiimer L., Okur I, Inci A, Bércek A. 0., Stvgin V., Ozger ilhan S., Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslar: Tarafindan
Desteklenmis Proje, Tip 1 ve Tip 2a GM1 gangliosidoz hastasi pediatrik katihmcilarin sisterna magnasina uygulanan tek
bir doz PBGMO01 dozunun giivenliligini, tolere edilebilirligini ve etkililigini degerlendiren Faz 1/2 a¢ik etiketli, cok
merkezli doz degisimli ve dogrulama ¢alismasi (Imagine-1 ¢alismasi), 2022 - 2026

Ezgii F. S, inci A, Tiimer L., Okur I, Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslar: Tarafindan Desteklenmis Proje, 2000mg/kg
Trappsol®Cyclo™ (Hydroxypropyl-B-cyclodextrin) ve Bakim Standardinin Plaseboya Gére Giivenligini, Tolere
Edilebilirligini ve Etkinligini Degerlendirmek i¢in Faz 3, Cift Kér, Randomize, Plasebo Kontrollii, Paralel Grup, Cok
Merkezli Calisma ve Niemann-Pick Hastalig Tip C 1 (TransportNPC) Olan Hastalarda Bakim Standardi ( ClinicalTrials.gov
Identifier: NCT04860960), 2022 - 2026

Ezgii F. S, Tiimer L., Okur I, Inci A, Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluglar: Tarafindan Desteklenmis Proje, Fenilketoniiri
Hastalarinda PTC923 Faz 3 Acik Etiketli Uzatma Calismasi, 2021 - 2026

Inci A, Tiimer L., Okur i, Ezgii F. S., Atalay H. T, Diger Uluslararasi Fon Programlari, Fabry hastaligi ve sol
ventrikiilerhipertrofisi olan géniillilerde normal bakim standardiyla karsilastirilmal olarak venglustat'in solventrikiiler
kitle indeksi lizerindeki etkisini degerlendirmek i¢in randomize, acik etiketli, paralel gruplu,18 aylik bir Faz 3 ¢alisma,
2023 - 2025

inci A, Ezgii F. S, Tiimer L., Okur i, Diger Uluslararasi Fon Programlari, Aromatik L. aminoacid dekarbokilaz eksikligi
tanisi olan hastalarin gergek yasam verilerini iceren uluslararasi gozlemsel bir ¢alisma, 2022 - 2025

Ezgii F. S., Okur I, Inci A, Tiimer L., Arhan E., Soysal Acar A. S., Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslar1 Tarafindan
Desteklenmis Proje, Venglustatin ge¢ baslangich GM2 gangliosidoz (Tay-Sachs hastalig1 ve Sandhoff hastaligy) ile ayr1 bir
kolda juvenil/adolesan ge¢ baslangich GM2 gangliosidozda ve, ayni ve benzer glukozilseramid bazh sfingolipid yolag:
icindeki ultra-nadir hastaliklardaki etkinlik, farmakodinamik, farmakokinetik, giivenlilik ve tolere edilebilirligini
degerlendirmek i¢in cok merkezli, uluslararasi, randomize, ¢ift-kor, plasebo kontrolld bir ¢galisma, EFC15299, 2021 -
2025

Okur I, Stvgin V., Tiimer L., Inci A, Soysal Acar A. $., Arhan E., Bércek A. 0., Yildirim Gékay N., Giindiiz B., Ezgii F. S., Diger
Ulkelerdeki Ozel Organizasyonlar Tarafindan Desteklenmis Proje, BMN(AX) 250-202--Mukopolisakaridoz Tip IIIB (MPS
I1IB, Sanfilipo Sendromu Tip B) hastalarinda Intraserebroventrikiiler AX (BMN) 250°nin uzun siireli giivenligini ve
verimliligini degerlendirmek icin ¢ok merkezli, ok uluslu ek calisma (Faz 2) (ClinicalTrials.gov Identifier:
NCT03784287), 2018 - 2025

inci A, Ezgii F. S., Okur I, Tiimer L., Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslar: Tarafindan Desteklenmis Proje, Fabry Hastalhig
olan Goniillilerde Migalastat Hidrokloriir Monoterapisinin Uzun Siireli Giivenliligi ve Etkililigini Degerlendiren A¢ik
Etiketli Uzatma Calismas1”, 2013 - 2025

Ezgii F. S, Inci A, Tiimer L., Okur I, Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslari Tarafindan Desteklenmis Proje, Gaucher Hastahg1
Bulunan goniillillerde Taligluseraz alfa (kullanimi) icin ¢ok merkezli, ¢ok iilkeli pazarlama sonrasi aktif gézlem kayit
calismasi, 2019 - 2024

TUMER L., PEKCETIN P., Yiiksekdgretim Kurumlar1 Destekli Proje, Fenilketoniiri Hastas1 2-18 Yas Arasi1 Gocuklarda Diyet
inflamatuar indeks ile Antiinflamatuar-inflamatuar Biyobelirteclerin iliskisinin Degerlendirilmesi, 2023 - 2023

Ezgii F. S., Tiimer L., Okur I, inci A., Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslar: Tarafindan Desteklenmis Proje, MPS II Tedavisinin
Etkinligi (HCRU, Klinik Yiik ve Sagkalim): Retrospektif ¢izelge incelemesi (TAK-665-5002), 2022 - 2023

Okur I, Ezgii F. S., Tiimer L., $ivgin V., Kurtipek 0., Soysal Acar A. S, inci A., Arhan E,, Diger Ulkelerden Universiteler
Tarafindan Desteklenmis Proje, infantil ve Juvenil GM1 Gangliosidoz (GM1) Hastalarmnmn Dogal Tarih Cahsmasi (
ClinicalTrials.gov Identifier: NCT04041102), 2021 - 2023

Ezgii F. S., Tiimer L., Okur I, inci A., Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslar1 Tarafindan Desteklenmis Proje, Osteogenezis
imperfektah Cocuklar ve Adolesanlarda Romosozumabin Giivenliligi, Tolere Edilebilirligi, Farmakokinetigi ve
Farmakodinamigini Degerlendiren Agik Etiketli, Artan Coklu Doz Calismas1 (20160227), 2018 - 2023

Oktem R. M., Ezgii F. S., Tiimer L., Biberoglu G., TUBITAK Projesi, Kiitle Spektrometresi Icin Biyokimyasal Tani Kitlerinin
Gelistirilmesi Hiperfenilalaninemi Ayirici Tanisinda Kritik Role Sahip Pterin Biyobelirteclerinin Ol¢iilmesine Yénelik LC-
MS/MS Temelli Tani Kitinin Gelistirilmesi, 2022 - 2022

TUMER L., KILIC A, Yiiksekégretim Kurumlar:1 Destekli Proje, Gaucher ve Fabry Hastalarinda romatolojik ve endokrin
bozukluklarin degerlendirilmesi, 2021 - 2022

Ezgii F. S., Tiimer L., Inci A, Okur I, Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslari Tarafindan Desteklenmis Proje, Tip 3 Gaucher
Hastalarinda Taligluseraz Alfa'nin Giivenliligi ve Etkililiginin Belirlenmesi igin Cok Merkezli Calisma, 2021 - 2022



Tiimer L., Ezgii F. S., Inci A, Okur I, Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluslar1 Tarafindan Desteklenmis Proje, AT-NIS-001 Fabry
hastalaliginda agalsidaz alfa ve beta ile enzim replasman tedavisi sirasinda klinisyenlerin, hastalarin ve bakicilarin
deneyimlerini tariflemeye yonelik ¢ok iilkeli bir zaman ve hareket ¢alismasi, 2021 - 2022

Ozger ilhan S, Ezgii F. S., Okur I, Tiimer L., Diger Ulkelerdeki Ozel Organizasyonlar Tarafindan Desteklenmis Proje,
PEDIATRIK MPS IIIA HASTALARDA UZUN SURELI SOBI003 TEDAVISININ GUVENLILIGINi, TOLERABILITESINi VE
ETKILiLIGINi DEGERLENDIREN ACIK, TEK KOLLU, COK MERKEZLI BIR CALISMA , 2019 - 2022

Okur I, Ezgii F. S., Inci A, Tiimer L., Diger Ulkelerin Sanayi Kuruluglar1 Tarafindan Desteklenmis Proje, Heterozigot Ailesel
Hiperkolesterolemi olan Cocuk ve Adolesanlarda Alirokumabin Etkililik ve Giivenliliginin Degerlendirilmesi, Randomize
Cift Kér Plasebo Kontrollii Dénemi Agik Etiketli Dénemin izledigi Galisma, 2018 - 2022

Okur I, Ezgii F. S., Tiimer L., inci A, Sivgin V., Soysal Acar A. S., Kurtipek 0., Tutar H., Giindiiz B., Diger Ulkelerin Sanayi
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