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2 aylik erkek hasta

Sikayeti: oksurik,hirilt,emmeme



Hikayesi

6 gunlikken baslayan hinlti ,0kstruk ve
emmeme sikayeti olan hasta dis merkeze
basvurmus orada pnomoni tanisi konulan
hastanin AC fiminde kalp golgesinde
anormallik gorulmus EKO yapiimis
dekstrokardi saptanmis, tarafimiza

tedavisi bittikten sonra yonlendirilmis.




Ozgecmis

Prenatal: Annenin 2. gebeligi. Gebeligi
boyunca duzenli doktor kontrolU yok.
Gebelikte bir sorun yasamamis. Anne
gebeliginde progestan ve demir
kullanmis.

Natal: Dis merkezde (hastanede), 38
gh,3100 gram dogmus.

Postnatal: Dogar dogmaz aglamis, 21
gun kuvozde kalmis.

BUylme gelisme: Normal.




Soygecmis

Anne: 35 y/ ilkokul mezunu/ ev hanimi / sag-
saglikli

Baba: 34y/ ilkokul mezunu/ serbest meslek/
sag-saglikli

Anne baba arasinda akrabalik yok.

Ailede surekli hastalik:yok

Annede intrauterin 6lum o6ykusu yok
1.Cocuk: E/ 10 yas / sag-saghkl

2.Cocuk: Hastamiz



Fizik Muayene

Ates: 36.9° C
Nabiz: 136/dk
TA:74/50 mmHg
SpO,: %98

SS. : 58/dk

Boy: 51cm (50-
/5P)

Kilo: 3020gr (25-
50P)

Bas cevresi :34.2
cm (50 p)



Fizik Muayene

Genel durum: Iyi

Cilt: Turgor, tonus dogal. Odem, ikter,
siyanoz, petesi, purpura,
Yok.

Bas boyun: Sac ve sacli deri dogal. Kafa
yapisi simetrik. Boyunda Kkitle ve LAP yok.

Gozler: Isik refleksi bilateral mevcut.
Pupiller izokorik. Konjonktivalar ve
skleralar dogal. G6z kdrelerin her ydne
hareketi dogal.




Kulak-burun- bogaz: Bilateral kulak
zarlari dogal. Burun tikanikhgi, akintisi
yok. Orofarenks ve tonsiller dogal

Kardiyovaskiiler: S1, S2 dogal. S3 yok.
Ufiram yok. AFN her iki alt ekstremitede
alintyor. Kalp tepe atimi 4. interkostal
aralikta. Ancak kalp sesleri sag tarafta
alintyor

Solunum sistemi: Her iki hemitoraks
solunuma esit katiliyor. Toraks deformitesi
yok. Retraksiyon yok. Dinlemekle
sekresyon ralleri mevcut



Gastrointestinal sistem: Batin
normal bombelikte. Barsak sesleri
doEaI. Palpasyonla defans, rebound
yoK.

Genitouriner sistem: Haricen kiz.
Anomali yok.

NOROMUSKULER SISTEM :Dogal.



Patalojik bulgular

+» 6 gunlikken ortaya cikan hirilti ve
Ooksuruk sikayeti
+» EKO’da dekstrokardi




On tanilariniz nelerdir?




+» PA Akciger filmi

« Batin USG - situs inversus totalis
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KLINIK IZLEM

+» Hasta primer silier diskinezi tanisi
ile takibe alindi.

+» Ventolin nebul tedavisi baslandi.

+» Fizyoterapi Onerildi.

+» Sinopulmoner enfeksiyonlar
acisindan yakin izleme alindi.

+ Takipte BHR bulgulari da eklenince
tedavisine Pulmicort nebul de
eklendi




PRIMER SILIER DISKINEZI

+» Primer silyer diskinezi (PCD)
15.000-20.000 kiside bir gortlen
otozomal resesif bir hastaliktir.

+» Anormal silyer fonksiyon nedeniyle
infantil donemden itibaren
baslayan kronik sinopulmoner
infeksiyonlarla seyretmektedir.




+ Silyer hareketin azalmasi (silyer

immotilite) ya da paterninin
degismesi (silyer diskinezi) ile
karakterizedir.

+» Embriyonik donemde kalp ve

ic organlarin normal pozisyonunu
kontrol eden nodal silya defektif
oldugu icin asimetri olusur. Bu
nedenle PCD’li olgularin %40-50'sinde
situs inversus totalis vardir .



+ Hastallk 1933’te sinuzit,
bronsektazi ve situs inversus triadi
ile Kartagener tarafindan tarif
edilmis.

«» Afzelius 1976'da patogenezin silya
yapisinda ya da fonksiyonunda
defekt ile iligkisi oldugunu bildirmistir.







+ Krioelektron tomografi calismalari
tum silya komponentlerinde (dis
dynein kollari, ic dynein kollari,
radial spoke, merkezdeki cift tubul,
vb.) PCD’ye yol acan defekt
olabilecegini gostermistir.

» Bu defektlerden respiratuar silya
disinda primer silya, ependimal silya
ve sperm de etkilenebilir. Bu nedenle
hastalarda hidrosefali ve infertilite de
gorulebilir.



SILYANIN YAPISI




Disfonksiyonel silyanin

yeri

Klinik Bulgular

Ortaya ¢ikma yasi

Embriyonal nod

Ostaki tiipU

Burun/Paranazal
sinusler

Trakea/Bronslar

Sperm

Situs inversus totalis
veya heterotaksi

Kronik/tekrarlayan
otitis media

Gegici isitme
kaybi/Konusmada
gecikme

Burun tikanikhgi
Sinuzit

Yenidoganda
aciklanamayan solunum
sikintisi

Tekrarlayan ASYE
Bronsektazi

infertilite

Yenidogan doneminden
itibaren

Bebeklik doneminden
itibaren

Bebeklik donemi
Okul oncesi donem

Yenidogan

Bebeklik donemi
Okul cagi

Eriskin



ETYOLOJI

+» AKson yapisini veya silyanin
aksesuar komponentlerini
kodlayan genlerdeki mutasyonlarin,
silyada anormal yapi ya da anormal
fonksiyona yol actigi goésterilmistir.

+» En sik saptanan mutasyonlar;
DNAHS5, DNA11, DNAI1, DNAI2,
KTU, CCDC39, CCDC40 ve
CCDC103 olup ozellikle ic ve dis
dynein kollarinda defekte yol acarak
PCD’ye neden olurlar




KLINIK BULGULAR

+» Mukosilyer klirensin bozulmasi ust
ve alt hava yollarinda enfeksiyona
neden olur.

» Ust hava yolunda kronik sinizit,
tekrarlayan otit, isitme kaybi
yaparken alt hava vyollarinda
akciger fonksiyonlarinin ilerleyici
kaybi ile karakterize kronik
destruktif akciger hastaligina neden
olur.




KLINIK BULGULAR

+» Yenidoganda aciklanamayan
solunum gucgligl, burnun nazal
sekresyonlar ile tikali olmasi,
Oksuriuk ve atelektazi varliginda
PCD dusunulmelidir.

+» Sltcocugu doneminde kronik
Oksuruk, basta orta kulak olmak
Uzere yineleyen solunum yolu
infeksiyonlari uyarici olmalidir.




KLINIK BULGULAR

+» Okul cocugunda yineleyen sinus
infeksiyonlari, balgamli 6ksuruk,
atelektazi ve bronsektazi varliginda
PCD arastiriimalidir.

+» Kompleks kardiak anomali varsa,
situs inversus ile birlikte solunum
yakinmalari varsa, etiyolojisi
aydinlatilamamis bronsektazilerde,
infertil erkeklerde PCD akla

gelmelidir




RADYOLOJIK GORUNTULEME

+» Akciger grafisinde en yaygin bulgu
sik hiperinflasyon ve
peribronsiyal kalinlasmadir.

+» Hastalarin %50’sinde dekstrokardi
goralar. Aciklanamayan atelektazi
va da konsolidasyon, varliginda
kusku duyulmahdir.




RADYOLOJIK GORUNTULEME

+» Hava yolu degisikliklerinin erken
donemde tanisinda altin standart
Kabul edilen HRCT'de peribronsiyal
kalinlasma, mukus tikaclari,
oronsektazi, fokal hava hapsi,
mozaik gorunim saptanabilir.

+» Radyolojik degerlendirme icin
giderek HRCT yerine cok daha az
radyasyon riski olan 3.0-T MRI
tercih edilmektedir.




TANI

+» Dunyada 500.000 civarinda PCD
hastasi oldugu tahmin edilmekte
ancak tani yontemlerinin sinirhhgi
ve deneyime dayali olmasi
nedeniyle kesin tani alan hasta
sayisl cok daha azdir.

+ Kistik fibrozda tani yasi 1.3 yas
iken, PCD’de situs inversus varsa
4.4 yas, situs inversus yoksa 6 yasa
kadar gecikmektedir.




TANI

+» Kesin tani icin nazal biyopsi
ornegi hem silya fonksiyonu icin
video mikroskopi ile hem de
ultrasruktirel silya defekti icin
elektron mikroskopi ile
degerlendiriimelidir.

+» Az sayida merkezde bulunan bu
diagnostik araclar bile bazi
hastalarda yeterli olmamakta tani
genetik analizle desteklenmektedir.




TANI

» Bu nedenle cogu kez yineleyen
solunum vyolu infeksiyonlari, kronik
sinlzit, yineleyen otit, kronik
balgamli 6ksuruk, bronsektazi gibi
bulgularla birlikte situs inversus
olmasi ya da PCD tanisi almis
akraba 6ykusu olmasi ile PCD tanisi
konmaktadir




TANI

+» Gecmis yillarda tarama testi
olarak kabul edilen sakarin
testinin yerini nazal nitrik oksit
olcumu almistir. Normalde 125-
867 nl/min olan nazal NO duzeyi
PCD’de normal degerin 1/10°una
kadar dusmektedir.




Dezavantajlari

Nazal NO

Sakkarin testi

Elektron mikroskopi

Yuksek hizli
videomikroskopi

Hicre kalturd

Tarama testi, daha ¢ok
PSD’yi dislamaya yarar

Tarama testi

Dogrulama testi

Dogrulama testi
Taze ornekte calisiimali

Diger testlerle tani
konulamadiginda
uygulanan bir dogrulama

Yanls pozitif sonuclar
bildirilmis
Her merkezde bulunmaz

Yanlis pozitif ve yanls
negatif sonuclar sik
gorulur

%20 yanlis negatif sonug
olabilir

Deneyimli lab ve patolog
gerektirir

Yanlis pozitif sonuclar
olabildiginden pozitif
testin tekrarlanmasi
gerekir

Deneyimli lab gerektirir

Komplike, zaman alici, cok
az merkezde uygulaniyor



ERS primer silyer diskinezi
rehberinin tani oneriler

» Klinik kusku oldugunda nazal ya
da bronkoskopik 6rneklerde silli
epitelin incelenmesi ile tani
dogrulanmalidir.

+» Nazal NO tani degil yalnizca
tarama amaciyla kullanilabilir.
Diger tarama testi olan Sakkarin
testi ise guvenilir degildir.




ERS primer silyer diskinezi
rehberinin tani oneriler

+ Silyer vuru sikligl ve vuru paterni
yuksek hizli video mikroskopi ile,
silya yapisi elektron mikroskopi
kullanilarak degerlendiriimelidir.

» Diger tani yontemleri arasinda
hucre kulturd, immunofloresan ile
dynein proteininin lokalizasyonunun
incelenmesi, genetik analizler yer
alir.




ERS primer silyer diskinezi
rehberinin tedavi onerileri.

+» Fizyoterapi ve egzersiz ile hava yolu
klirensi saglanmalidir.

» Infeksiyon kuskusunda antibiyotik
kullanmaktan kacinmamalidir.

+» Bazl hastalarda proflaktik oral
antibiyotik ve nebllize
antipsodomonal antibiyotik
kullanmak gerekebilir.

+» Secilmis hastalarda rhDNase ve
hipertonik salin kullanilabiR




ERS primer silyer diskinezi
rehberinin tedavi onerileri

+» Astim eslik etmiyorsa inhale
oronkodilator ya da steroid
kullantlmamalidir.

+» Kronik otit varliginda ventilasyon
tupu uygulamaktan kacinmalidir.

+» Pndmokok ve influenza asisi dahil
asl programi eksiksiz
uygulanmalidir
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