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ÖZET

Primer siliyer diskinezi, otozomal resesif geçifl gösteren, mukosiliyer transport bozuklu¤u ile karakterize bir hastal›kt›r. Silyan›n
yap›sal ve fonksiyonel bozuklu¤u nedeniyle; kronik respiratuvar enfeksiyonlar›n yol açt›¤› kronik bronflit ve bronflektazi, kronik
rinosinüzit ve otitis media, iflitme bozuklu¤u ve infertilite olgular›n ço¤unda bulunmaktad›r. Çocuklu¤undan beri  tekrarlayan
öksürük, pürülan balgam ataklar› ve son zamanlarda artan dispne nedeniyle klini¤imize baflvuran 32 yafl›ndaki erkek hastay› çeflitli
özellikleriyle tart›flmay› amaçlad›k. Hastan›n solunum fonksiyon testlerinde havayolu obstrüksiyonu saptand›. Bilgisayarl› tomografik
incelemeler akci¤erde tubuler ve sakküler bronflektazi ve maksiller sinüste yumuflak doku varl›¤›n› gösterdi. Bronfl biyopsilerinin
elektron mikroskopik incelemesi siliyer bozukluk oldu¤unu ortaya koydu. Sperm analizinde azospermi ve immotil spermatozoa
bulundu. Bu klinik ve laboratuvar bulgular›n primer siliyer diskinezi tan›s›yla uyumlu oldu¤u düflünüldü. Sonuç olarak, nadir
görülmesine ra¤men  kronik rinosinüzit ve bronflektazisi olan genç hastalarda primer siliyer diskinezi olas› bir  tan›  olarak
düflünülmelidir.

Anahtar kelimeler: bronflektazi, infertilite, primer siliyer diskinezi                                                                                (Solunum 2003;5:117-120)

SUMMARY

An Interesting Case Report :Primary Ciliary Dyskinesia

Primary ciliary dyskinesia is inherited as an autosomal recessive trait and characterized by impaired mucociliary transport. Due
to structural and functional abnormalities of the cilia, chronic respiratory infections leading to chronic bronchitis and bronchiectasis,
chronic rhinosinusitis and otitis media, hearing impairment and infertility occur in most of the patients. We report a 32-year–old
male presented with recurrent cough, purulent sputum episodes since childhood and recently worsened dyspnea. Pulmonary function
tests revealed severe airways obstruction. Computed tomography scan showed tubular and saccular bronchiectasis and chronic
inflammatory changes in maxillary sinuses. Electron microscopic evaluation of the bronchial biopsy specimens demonstrated
ciliary abnormalities. Sperm analysis revealed azospermia and immotile spermatozoa. These clinical and laboratory features were
consistent with primary ciliary dyskinesia. In conclusion, primary ciliary dyskinesia should be considered as a possible diagnosis
in young patients with chronic rhinosinusitis and bronchiectasis.

Key words: bronchiectasis, infertility, primary ciliary dyskinesia                                       (Solunum 2003;5:117-120)
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G‹R‹fi

Primer siliyer diskinezi, mukosiliyer geçiflin bozuklu¤u
ile karakterize otozomal resesif geçiflli genetik bir
hastal›kt›r. Mukosiliyer geçiflin bozulmas› nedeniyle
erken çocukluk döneminde tekrarlayan kronik rinosinüzit,
otitis medya ve bronflektazi ile kronik bronflit ataklar›,
duyma bozuklu¤u ve  infertilite ile karakterizedir(1).
Oldukça nadir bir hastal›k olup s›kl›¤› literatürde
15.000’de bir ile 30.000’de bir aras›nda de¤iflmektedir(1,2).
Primer siliyer diskinezili olgularda bronflektazi geliflmesi
yaflam kalitesini bozan en önemli faktördür. Erken yaflta
bronflektazi geliflmifl hastalarda immotil silya olma
olas›l›¤› yaklafl›k %30’dur(4)). Biz de ileri derecede
havayolu k›s›tlanmas›na yol açm›fl bronflektazisi olan
primer siliyer diskinezili  olgumuzu seyrek görülmesi
nedeniyle sunmay› uygun bulduk.

OLGU

32 yafl›nda erkek hasta, çocukluk ça¤›ndan beri
tekrarlayan öksürük ve pürülan balgam ataklar› ve son
günlerde art›fl gösteren istirahat dispnesi nedeniyle
hospitalize edildi. Olgunun özgeçmiflinde sigara öyküsü
yoktu ve 12 yafl›nda bilateral tonsillektomi oldu¤u
ö¤renildi. Yap›lan sistem incelemesinde iflitme ve tad
alma güçlü¤ünün oldu¤u ve 2 y›ld›r evli olmas›na ra¤men
çocuk sahibi olamad›¤› ö¤renildi. Fizik muayenesinde
 dispneik görünümde TA:120/70 mmHg, nab›z:100/dk,
solunum:32/dk, atefl 37.5°C idi. Postnazal ak›nt›s›,
sinüslerde hassasiyeti olan hastan›n solunum sistemi
oskültasyonunda  her iki akci¤er alanlar›nda yayg›n
sonör ronküsler ile her iki skapula alt›nda kaba ralleri
vard›. PA akci¤er grafisinde bilateral hiluslar afla¤› yer
de¤ifltirmifl, sa¤ alt zonda heterojen gölge koyulu¤u
vard› (fiekil 1). Hastan›n laboratuvar incelemesinde
lökositozu mevcuttu ve sedimentasyonu 66 mm/saat idi.
Di¤er tam kan ve biyokimyasal parametreleri normal
olup, kistik fibrozis ön tan›s› ile yap›lan ter testi normal
olarak (8mEq/L) de¤erlendirildi. Olgunun protein
elektroforezi,  immünolojik belirleyicileri ,
immünglobinleri  ve sterilite araflt›rmas› için yap›lan
hormonal profilinde herhangi bir patolojik bulguya
rastlanmad›. Alfa 1 antitripsin düzeyi 179 mg/dL olup,
s›n›rda hafif yüksek olarak de¤erlendirildi (N:88-174
mg/dL). Akut dönemde arter kan gaz›nda PH 7.41, PaO2

42.7 mmHg, PaCO2 43.6 mmHg, SaO2 %78.9 HCO3

27.3mmol/L, BE 2.7 olarak saptand›. Solunum fonksiyon
testinde FEV1 1.57 L (%38) idi ve tedavi sonras› da
de¤ifliklik saptanmad›. Hastaya  uygun nonspesifik
antibiyotik, ekspektoran, bronkodilator tedavi verildi.

Nazal oksijen ve postural drenaj uyguland›. Toraks
YRBT’de her iki akci¤er orta ve alt zonda tubüler ve
sakküler bronflektazi,  ve tüm zonlarda hava hapsine
sekonder lüsensi art›m› vard›, sol ana pulmoner arter ve
dallar› nispeten ince görünümdeydi ve sol hemitoraks
hacmi azalm›flt› (fiekil 2 A-B). Radyolojik aç›dan Swyer-
James sendromu düflünülen hastaya ay›r›c› tan› için
yap›lan kantitatif akci¤er ventilasyon-perfüzyon
sintigrafisinde sa¤ akci¤erin perfüzyona katk›s› %68 ve
sol akci¤erin perfüzyona katk›s› %32 olarak hesapland›.
Yap›lan pulmoner BT anjiografisinde sol akci¤er alt lob
ve lingula arterleri ile sa¤ akci¤er orta lob arterlerinin
dar görünmesi üzerine mevcut radyolojik bulgular
tekrarlayan enfeksiyonlara sekonder de¤ifliklikler olarak
de¤erlendirildi. Paranazal  sinus  BT’te  ise frontal ve
sfenoid sinüsler hipoplazikti, etmoid hücrelerde her iki
maksiller sinus ostiomeatal birim ve nazal kavitede
yayg›n yumuflak doku dansiteleri görüldü. Odyogram›nda
bilateral tubal disfonksiyon tespit edilen olgunun
endoskopik incelemesinde nazal polip saptanmad›.
‹nfertilite de¤erlendirmesi için yap›lan spermiogram›nda
azospermisi vard› ve ileri motil sperme rastlanmad›.
Olgunun bronfl mukoza biyopsileri %1 gluteraldehit ile
fikse edilerek elektron mikroskopik olarak incelendi
(fiekil 3). Siliyum say›s›nda belirgin azalma ile birlikte
izlenen  tüm siliyumlarda dynein kollar›nda yer yer
kay›p, radial spoklarda k›salma ve kay›p, mikrotübüllerde
düzensizlik izlenmesi üzerine primer siliyer diskinezi
tan›s› konuldu. Bronflektazinin yaflam kalitesine etkisinin
de¤erlendirilmesi St. George solunum anketi ile yap›ld›.
Semptom skoru, 79.34 olmas›na ra¤men aktivite (53.54)
günlük yaflant›s›na olan etkisini gösteren etki skoru
(30.97) ve toplam SGRQ skoru (45.84) belirgin olarak
düflük izlendi. Tedavi sonras›nda PaO2 64.8 mmHg’a
yükselirken solunum fonksiyon testinde de¤ifliklik
saptanmad›.

fiekil 1: Olgunun PA akci¤er grafisi
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fiekil 2 A-B: Toraks YRBT’de her iki akci¤er orta ve alt zonda

tubüler ve sakküler bronflektazi,  ve tüm zonlarda hava hapsine

sekonder lüsensi art›m› vard›, sol ana pulmoner arter ve dallar›

nispeten ince görünümdeydi ve sol hemitoraks hacmi azalm›flt›.

fiekil 3: Olgunun bronfl mukosa biyopsileri elektron mikroskopik

görüntüsü.

TARTIfiMA

Primer siliyer diskinezi, siliyer aktivitenin diskinezisi veya
yoklu¤u nedeniyle oluflan mukosiliyer transport
bozuklu¤una ba¤l› olarak, tekrarlayan sinopulmoner
enfeksiyon, östaki tüpü disfonksiyonu, sperm motilitesinin
kayb› olarak kendini göstermektedir. Primer siliyer diskinezili
olgular›n yaklafl›k % 50’sinde olaya situs inversus efllik
eder ki bu Kartagener Sendromu olarak adland›r›l›r(2,3).
Primer patolojiden en yayg›n sorumlu olan dynein kollar›n›n
olmamas›na ba¤l› silyan›n yap›sal anomalisi ile siliyer
motilitenin kayb›d›r. Di¤er patolojiler, k›sa dynein kollar›,
santral k›l›f›n yoklu¤u ile birlikte olan radial spokelar,
santral mikrotübülilerin kayb›, periferik mikrotübüli çiftinden
birisinin santral transpozisyona geçmesi ve nexin ba¤lar›n›n
yoklu¤u fleklindedir(3,5). Normal siliyer morfolojisi olan
primer siliyer diskinezili olgular da bildirilmifltir(3). Ishii
ve arkadafllar›(5)bir olguda siliyer mikrotübüllerdeki
segmental defektinde primer siliyer diskineziye neden
olabilece¤ini göstermifltir. Bizim olgumuzda siliyum
say›s›nda belirgin azalma ile birlikte tüm siliyumlarda
dynein kollar›nda yer yer kay›p, radial spokelarda k›salma
ve kay›p, mikrotübüllerde düzensizlik vard›.
Primer siliyer diskinezili erkek hastalar›n
spermiogramlar›nda  genellikle normal ejekülat volümü
ve sperm say›s› olmas›na ve hatta % 30’a dek motil sperm
içermesine karfl›n bu spermlerin ileri motil yeteneklerinin
olmamas› sterilitenin esas nedenini oluflturur. Primer
siliyer diskinezi’li bayan hastalar›n fallop tüpü silyalar›n›n
fonksiyonlar›nda de¤ifliklik nedeniyle fertilitede azalma
olmas›na ra¤men bu tür hastalar çocuk sahibi olabilirler(3).
‹nvitro fertilizasyon ve intrastoplazmik sperm enjeksiyonu
tekni¤i ile fertilitenin %63’lere ç›kt›¤›n› gösteren çal›flmalar
yay›mlanm›flt›r(6-8).
Siliyer aktivitenin diskinezisi veya yoklu¤u nedeniyle
oluflan mukosiliyer transport bozuklu¤una ba¤l› olarak,
çocukluk ça¤›ndan itibaren s›k s›k tekrarlayan respiratuvar
enfeksiyonlar bu hastal›¤›n seyri aç›s›ndan tipiktir. Chapelin
ve arkadafllar›(9), tekrarlayan respiratuvar enfeksiyonu
olan 118 çocuk olguda primer siliyer diskinezi insidans›n›
araflt›rm›fllar ve % 5.6 gibi yüksek bir oran tespit etmifllerdir.
Kaya ve arkadafllar›(10), Kartagener sendromlu 3 olguyu
de¤erlendirdikleri olgu sunumlar›nda özellikle çocukluk
ça¤›ndan beri s›k geçirilen sino- pulmoner enfeksiyon
ataklar› olan olgularda ay›r›c› tan›da mutlaka ak›lda
tutulmas› gerekti¤ini vurgulam›fllard›r. Yine fiipit ve
arkadafllar›(11) yay›mlad›klar› Kartagener sendromlu
olgular›nda saptad›klar› yayg›n kistik bronflektaziyi s›k
tekrarlayan enfeksiyonlar›n bir sonucu olarak
de¤erlendirmifllerdir. Bizim olgumuzda da çocukluk
ça¤›ndan beri s›k tekrarlayan akci¤er enfeksiyonu öyküsü
vard› ve sol akci¤er alt lob ve lingula arterleri ile sa¤

Primer siliyer diskinezili ilginç bir olgu
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akci¤er orta lob arterlerinin dar görünmesi tekrarlayan
enfeksiyonlara sekonder de¤ifliklikler olarak
de¤erlendirildi.
Akci¤er radyolojisi ço¤u hastada patolojiktir. En s›k
görülen patolojiler, hiperinflasyon, bronfl duvar›
kal›nlaflmas›, segmental volüm kayb› ve konsolidasyon
ile bronflektazidir. Yap›lan bronkogramlarda sakküler ve
silindirik bronflektazinin en s›k olarak görüldü¤ü
gösterilmifltir(3). Bizim olgumuzda da hiperinflasyon,
volüm kayb› bulgular›n›n yan› s›ra sakküler ve tübüler
bronflektazi izlenmekteydi.
Solunum fonksiyon testlerinde bazen hava hapsinin de
efllik etti¤i orta veya ileri derecede obstrüktif ventilatuvar
bozukluk görülebilir. Mikst obstrüktif ve restriktif tip
bozukluklar da görülebilir(3). Ellerman ve arkadafllar›n›n(12)

24 primer siliyer diskinezili hastay› 2 ila 16 y›ll›k
takiplerinin analiz edildi¤i çal›flmalar›nda uygun antibiyotik
tedavisinin ve düzenli yo¤un fizyoterapinin progresif
gidifli yavafllatt›¤› ve özellikle erken tan› alan hastalar›n
bu tür intensif tedavi rejimi ile prognozlar›n›n di¤er geç
tan› alan hastalara göre daha iyi oldu¤u gösterilmifltir.
Bronflektazi geliflmifl olgularda semptomatik düzelme
sa¤lanmas› için balgam kültürüne uygun antibiyotik
tedavisi önerilmektadir. En s›k görülen patojen H.
influenzae’d›r (%58). Bunu S. pneumoniae (%21), S.
aureus (%19), P. aeruginosa (%14) ve E. Coli (%10) gibi
di¤er ajanlar izlemektedir(3).
Sonuç olarak primer siliyer diskinezi nadir görülen bir
hastal›kt›r. Ancak özellikle çocukluk ça¤›ndan itibaren
kronik rino-sinüzit-bronflektazi ataklar› olan hastalarda
ak›lda tutulmas› gerekmektedir. Bronflektazi, yaflam
kalitesini bozan en önemli faktördür ve uygun
antibiyotik tedavisi ve gö¤üs fizyoterapisi ile kontrol
alt›na al›nabilir. ‹nfertilite tedavisi için intrastoplazmik
sperm enjeksiyonu ve invitro fertilizasyon çal›flmalar›
umut vericidir.
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