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OZET

Primer siliyer diskinezi, otozomal resesif gecis gdosteren, mukosiliyer transport bozuklugu ile karakterize bir hastaliktir. Silyanin
yapisal ve fonksiyonel bozuklugu nedeniyle; kronik respiratuvar enfeksiyonlarin yol a¢tigi kronik bronsit ve brongektazi, kronik
rinosiniizit ve otitis media, igitme bozuklugu ve infertilite olgularin ¢ogunda bulunmaktadir. Cocuklugundan beri tekrarlayan
Okstiriik, piirtilan balgam ataklari ve son zamanlarda artan dispne nedeniyle klinigimize basvuran 32 yasindaki erkek hastayr cesitli
ozellikleriyle tartismayr amagladik. Hastanin solunum fonksiyon testlerinde havayolu obstriiksiyonu saptandi. Bilgisayarl tomografik
incelemeler akcigerde tubuler ve sakkiiler brongektazi ve maksiller siniiste yumusak doku varligini gosterdi. Brons biyopsilerinin
elektron mikroskopik incelemesi siliyer bozukluk oldugunu ortaya koydu. Sperm analizinde azospermi ve immotil spermatozoa
bulundu. Bu klinik ve laboratuvar bulgularin primer siliyer diskinezi tanistyla uyumlu oldugu diistiniildii. Sonu¢ olarak, nadir
goriilmesine ragmen kronik rinosiniizit ve bronsektazisi olan geng hastalarda primer siliyer diskinezi olast bir tant olarak

diistiniilmelidir.

Anabhtar kelimeler: bronsektazi, 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.
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Yazisma adresi: Ozlem Ural Giirkan, Baris Sitesi, Mustafa Kemal Mah. 54/17 Eskisehir Yolu 7. Km Ankara, 06530
Telefon: (312) 362 30 30-6088 / Faks: (312) 319 00 46
e-mail:ozlemural@yahoo.com

117




G DEMIR ve ark.

GIRIS

Primer siliyer diskinezi, mukosiliyer gecisin bozuklugu
ile karakterize otozomal resesif gecisli genetik bir
hastaliktir. Mukosiliyer gecisin bozulmasi nedeniyle
erken ¢ocukluk doneminde tekrarlayan kronik rinosiniizit,
otitis medya ve bronsektazi ile kronik bronsit ataklart,
duyma bozuklugu ve infertilite ile karakterizedir(".
Oldukca nadir bir hastalik olup siklig: literatiirde
15.000’de bir ile 30.000’de bir arasinda degismektedir(!-2),
Primer siliyer diskinezili olgularda bronsektazi gelismesi
yasam kalitesini bozan en 6nemli faktordiir. Erken yasta
brongektazi gelismis hastalarda immotil silya olma
olasilig1 yaklasik %30’dur®). Biz de ileri derecede
havayolu kisitlanmasina yol agmis bronsektazisi olan
primer siliyer diskinezili olgumuzu seyrek goriilmesi
nedeniyle sunmay1 uygun bulduk.

OLGU

32 yasinda erkek hasta, cocukluk cagindan beri
tekrarlayan oksiiriik ve piiriilan balgam ataklar1 ve son
giinlerde artig gosteren istirahat dispnesi nedeniyle
hospitalize edildi. Olgunun 6zgecmisinde sigara Sykiisii
yoktu ve 12 yasinda bilateral tonsillektomi oldugu
ogrenildi. Yapilan sistem incelemesinde isitme ve tad
alma giicliigiiniin oldugu ve 2 yildir evli olmasina ragmen
cocuk sahibi olamadig1 6grenildi. Fizik muayenesinde
dispneik goriiniimde TA:120/70 mmHg, nabiz:100/dk,
solunum:32/dk, ates 37.5°C idi. Postnazal akintisi,
sintislerde hassasiyeti olan hastanin solunum sistemi
oskiiltasyonunda her iki akciger alanlarinda yaygin
sondr ronkiisler ile her iki skapula altinda kaba ralleri
vardi. PA akciger grafisinde bilateral hiluslar asag1 yer
degistirmis, sag alt zonda heterojen golge koyulugu
vard1 (Sekil 1). Hastanin laboratuvar incelemesinde
Iokositozu mevcuttu ve sedimentasyonu 66 mm/saat idi.
Diger tam kan ve biyokimyasal parametreleri normal
olup, kistik fibrozis 6n tanisi ile yapilan ter testi normal
olarak (8mEq/L) degerlendirildi. Olgunun protein
elektroforezi, immiinolojik belirleyicileri,
immiinglobinleri ve sterilite aragtirmasi i¢in yapilan
hormonal profilinde herhangi bir patolojik bulguya
rastlanmadi. Alfa 1 antitripsin diizeyi 179 mg/dL olup,
smirda hafif yiiksek olarak degerlendirildi (N:88-174
mg/dL). Akut donemde arter kan gazinda PH 7.41, PaO2
42.7 mmHg, PaCO2 43.6 mmHg, SaO2 %78.9 HCO3
27.3mmol/L, BE 2.7 olarak saptandi. Solunum fonksiyon
testinde FEV1 1.57 L (%38) idi ve tedavi sonrasi da
degisiklik saptanmadi. Hastaya uygun nonspesifik
antibiyotik, ekspektoran, bronkodilator tedavi verildi.
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Nazal oksijen ve postural drenaj uygulandi. Toraks
YRBT’de her iki akciger orta ve alt zonda tubiiler ve
sakkiiler brongektazi, ve tiim zonlarda hava hapsine
sekonder liisensi artimi vardi, sol ana pulmoner arter ve
dallar1 nispeten ince goriiniimdeydi ve sol hemitoraks
hacmi azalmusti (Sekil 2 A-B). Radyolojik agidan Swyer-
James sendromu diistiniilen hastaya ayirict tant igin
yapilan kantitatif akciger ventilasyon-perfiizyon
sintigrafisinde sag akcigerin perfiizyona katkist %68 ve
sol akcigerin perfiizyona katkis1 %32 olarak hesaplandi.
Yapilan pulmoner BT anjiografisinde sol akciger alt lob
ve lingula arterleri ile sag akciger orta lob arterlerinin
dar goriinmesi lizerine mevcut radyolojik bulgular
tekrarlayan enfeksiyonlara sekonder degisiklikler olarak
degerlendirildi. Paranazal sinus BT’te ise frontal ve
sfenoid siniisler hipoplazikti, etmoid hiicrelerde her iki
maksiller sinus ostiomeatal birim ve nazal kavitede
yaygin yumusak doku dansiteleri goriildii. Odyograminda
bilateral tubal disfonksiyon tespit edilen olgunun
endoskopik incelemesinde nazal polip saptanmadi.
Infertilite degerlendirmesi icin yapilan spermiograminda
azospermisi vardi ve ileri motil sperme rastlanmadi.
Olgunun bronsg mukoza biyopsileri %1 gluteraldehit ile
fikse edilerek elektron mikroskopik olarak incelendi
(Sekil 3). Siliyum sayisinda belirgin azalma ile birlikte
izlenen tiim siliyumlarda dynein kollarinda yer yer
kayip, radial spoklarda kisalma ve kay1p, mikrotiibiillerde
diizensizlik izlenmesi {izerine primer siliyer diskinezi
tanis1 konuldu. Bronsektazinin yagsam kalitesine etkisinin
degerlendirilmesi St. George solunum anketi ile yapildi.
Semptom skoru, 79.34 olmasina ragmen aktivite (53.54)
giinliik yasantisina olan etkisini gosteren etki skoru
(30.97) ve toplam SGRQ skoru (45.84) belirgin olarak
diistik izlendi. Tedavi sonrasinda PaO2 64.8 mmHg’a
ylikselirken solunum fonksiyon testinde degisiklik
saptanmadi.

Sekil 1: Olgunun PA akciger grafisi




Sekil 2 A-B: Toraks YRBT de her iki akciger orta ve alt zonda
tubiiler ve sakkiiler brongektazi, ve tiim zonlarda hava hapsine
sekonder liisensi artimi vardi, sol ana pulmoner arter ve dallar

nispeten ince goriintimdeydi ve sol hemitoraks hacmi azalmsti.

Sekil 3: Olgunun brons mukosa biyopsileri elektron mikroskopik

goriintiisii.
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Primer siliyer diskinezili ilging bir olgu

TARTISMA

Primer siliyer diskinezi, siliyer aktivitenin diskinezisi veya
yoklugu nedeniyle olusan mukosiliyer transport
bozukluguna bagl olarak, tekrarlayan sinopulmoner
enfeksiyon, Ostaki tiipii disfonksiyonu, sperm motilitesinin
kaybr olarak kendini gostermektedir. Primer siliyer diskinezili
olgularin yaklasik % 50’sinde olaya situs inversus eslik
eder ki bu Kartagener Sendromu olarak adlandirihir3),
Primer patolojiden en yaygin sorumlu olan dynein kollariin
olmamasina baglh silyanin yapisal anomalisi ile siliyer
motilitenin kaybidir. Diger patolojiler, kisa dynein kollari,
santral kilifin yoklugu ile birlikte olan radial spokelar,
santral mikrotiibiililerin kaybi, periferik mikrotiibiili ¢iftinden
birisinin santral transpozisyona ge¢cmesi ve nexin baglarmin
yoklugu seklindedir®-. Normal siliyer morfolojisi olan
primer siliyer diskinezili olgular da bildirilmigtir®. Ishii
ve arkadaglari®bir olguda siliyer mikrotiibiillerdeki
segmental defektinde primer siliyer diskineziye neden
olabilecegini gostermistir. Bizim olgumuzda siliyum
sayisinda belirgin azalma ile birlikte tiim siliyumlarda
dynein kollarinda yer yer kayip, radial spokelarda kisalma
ve kayip, mikrotiibiillerde diizensizlik vardi.
Primer siliyer diskinezili erkek hastalarin
spermiogramlarinda genellikle normal ejekiilat voliimii
ve sperm sayisi olmasina ve hatta % 30’a dek motil sperm
icermesine karsin bu spermlerin ileri motil yeteneklerinin
olmamasi sterilitenin esas nedenini olusturur. Primer
siliyer diskinezi’li bayan hastalarin fallop tiipii silyalarinin
fonksiyonlarinda degisiklik nedeniyle fertilitede azalma
olmasina ragmen bu tiir hastalar cocuk sahibi olabilirler®.
Invitro fertilizasyon ve intrastoplazmik sperm enjeksiyonu
teknigi ile fertilitenin %63 ’lere ¢ciktigim gosteren calismalar
yaymmlanmigtir©-8),

Siliyer aktivitenin diskinezisi veya yoklugu nedeniyle
olusan mukosiliyer transport bozukluguna bagl olarak,
cocukluk cagindan itibaren sik sik tekrarlayan respiratuvar
enfeksiyonlar bu hastaligin seyri agisindan tipiktir. Chapelin
ve arkadaslar1®, tekrarlayan respiratuvar enfeksiyonu
olan 118 ¢ocuk olguda primer siliyer diskinezi insidansini
aragtirmislar ve % 5.6 gibi yiiksek bir oran tespit etmiglerdir.
Kaya ve arkadaglar19, Kartagener sendromlu 3 olguyu
degerlendirdikleri olgu sunumlarinda 6zellikle cocukluk
cagindan beri sik gecirilen sino- pulmoner enfeksiyon
ataklar1 olan olgularda ayirici tanida mutlaka akilda
tutulmas1 gerektigini vurgulamiglardir. Yine Sipit ve
arkadaglari!) yayimladiklar1 Kartagener sendromlu
olgularinda saptadiklar1 yaygin kistik bronsektaziyi sik
tekrarlayan enfeksiyonlarin bir sonucu olarak
degerlendirmislerdir. Bizim olgumuzda da cocukluk
cagindan beri sik tekrarlayan akciger enfeksiyonu oykiisii
vardi ve sol akciger alt lob ve lingula arterleri ile sag
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akciger orta lob arterlerinin dar goriinmesi tekrarlayan
enfeksiyonlara sekonder degisiklikler olarak
degerlendirildi.

Akciger radyolojisi cogu hastada patolojiktir. En sik
goriilen patolojiler, hiperinflasyon, brons duvari
kalilagmasi, segmental voliim kaybi ve konsolidasyon
ile brongektazidir. Yapilan bronkogramlarda sakkiiler ve
silindirik bronsektazinin en sik olarak goriildiigii
gosterilmistir®. Bizim olgumuzda da hiperinflasyon,
voliim kaybi bulgularmin yan sira sakkiiler ve tiibiiler
bronsektazi izlenmekteydi.

Solunum fonksiyon testlerinde bazen hava hapsinin de
eslik ettigi orta veya ileri derecede obstriiktif ventilatuvar
bozukluk goriilebilir. Mikst obstriiktif ve restriktif tip
bozukluklar da goriilebilir®. Ellerman ve arkadaglarmm(!?
24 primer siliyer diskinezili hastay1 2 ila 16 yillik
takiplerinin analiz edildigi calismalarinda uygun antibiyotik
tedavisinin ve diizenli yogun fizyoterapinin progresif
gidisi yavaslattig1 ve 6zellikle erken tani alan hastalarin
bu tiir intensif tedavi rejimi ile prognozlarinin diger geg
tant alan hastalara gore daha iyi oldugu gosterilmistir.
Bronsektazi gelismis olgularda semptomatik diizelme
saglanmasi icin balgam kiiltiiriine uygun antibiyotik
tedavisi Onerilmektadir. En sik goriilen patojen H.
influenzae’dir (%58). Bunu S. pneumoniae (%21), S.
aureus (%19), P. aeruginosa (%14) ve E. Coli (%10) gibi
diger ajanlar izlemektedir®.

Sonug olarak primer siliyer diskinezi nadir goriilen bir
hastaliktir. Ancak 6zellikle cocukluk ¢agindan itibaren
kronik rino-siniizit-bronsektazi ataklari olan hastalarda
akilda tutulmas: gerekmektedir. Brongektazi, yasam
kalitesini bozan en onemli faktordiir ve uygun
antibiyotik tedavisi ve gogiis fizyoterapisi ile kontrol
altina alinabilir. Infertilite tedavisi i¢in intrastoplazmik
sperm enjeksiyonu ve invitro fertilizasyon ¢alismalari
umut vericidir.
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