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Sendromu

Primer silier diskinezi (PSD); otozomal resesif geçişli, silier 
yapı ve fonksiyonda anormalliklerle seyreden ender bir 
hastalıktır. PSD 20000-60000’de 1 görülür. PSD’li vakala-
rın yaklaşık % 50’sinde situs inversus saptandığından bu 
vakalar Kartagener sendromu olarak sınıflanır ve daha 
ciddi bir klinik tablo oluşturabilir. PSD’li çocukların 
% 65-% 90’ında sütçocuğu döneminde solunum sıkıntısı 
gözlenmesine rağmen, tanısı oldukça geç bir dönemde 
konmaktadır. Bu makalede doğumu takiben PSD tanısı 
alan vaka literatür bilgileri gözden geçirilerek sunulmak-
tadır. Tanı için en önemli unsur şüphelenmek olduğundan 
doğumu takiben solunum sıkıntısı gelişen vakalarda situs 
inversus mevcudiyetinde altta yatan nedenin PSD olabile-
ceğinin kuvvetle düşünülmesi gerektiği vurgulanmıştır.

Anahtar kelimeler: Kartagener sendromu, solunum sıkın-
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A Case wih Primary Ciliary Dyskinesia Diagnosed in 
Infancy

Primary ciliary dyskinesia (PCD) is a, autosomal recessi-
vely inherited disorder thas is caused by abnormal ciliary 
ultrastructure and function and is a rare condition. The 
incidence of PCD ranges from 1/20000 to 1/60000. The 
most serious form is Kartagener syndrome (KS), which 
accounts for 50 % of all cases of PCD. Although 65-90 % 
of children with primary ciliary dyskinesia present with 
neonatal respiratory distress, the disease is often diagno-
sed after a considerable delay. In this paper; a case with 
PCD diagnosed in infancy is presented. The most impor-
tant factor in diagnosis is keeping a high indence of suspi-
cion, it is emphasized that primary ciliary dyskinesia sho-
uld be strongly considered as an underlying condition of 
respiratory distress following delivery in cases of situs 
inversus. 
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GİRİŞ

İlk kez 1933 yılında tanımlanan Kartagener sendro-
mu; karakteristik olarak bronşiektazi, sinüzit, situs 
inversus triadından oluşur (1). Otozomal resesif geçiş 
gösteren bu sendrom, PSD sendromlarının yarısını 
oluşturur. Situs inversuslu hastaların % 20-25’inde 
Kartagener sendromu bildirilmiştir (2,3). Ülkemizde 
sıklığı ile ilgili veriler bulunmamakla birlikte litera-
türde PSD oranı 1/20000-1/60000’dir. PSD solunum 
yollarındaki sekresyonun transportunda bozulmaya 
neden olduğu için obstruksiyon gelişmekte, bu durum 
ise bakteri ve virus üremesi için uygun ortam yarat-
maktadır. Bunun sonucu olarak hastalar yaşamı 
boyunca kronik ve yineleyici infeksiyonlara maruz 

kalmaktadır (4). PSD yenidoğan dönemi boyunca 
solunum sıkıntısı nedeni olarak ender görülür. Tanı 
için en önemli indeks şüphelenmektir (5).

VAKA

Otuz iki yaşındaki annenin ikinci gebeliğinden nor-
mal spontan doğum ile mekonyumlu olarak 2450 g 
ağırlığında kız bebek olarak doğdu. Fizik muayene-
sinde; solunum taşipneik, interkostal çekilme mev-
cuttu. Dakika solunum sayısı 72 olarak tespit edildi. 
Kalp tepe atımı 143/dk olup üfürüm yoktu, ancak 
kalp tepe atımı sağda alınmaktaydı. Yenidoğanın 
geçici taşipnesi tanısıyla yenidoğan yoğun bakım 
ünitesine yatırıldı. Soy geçmişinde; akrabalık yoktu. 
Hood ile O2, ampisilin, gentamisin, furosemid baş-
landı. Çekilen PA akciğer grafisinde dekstrokardi, 
batın ultrasonografisinde situs inversus totalis sap-
tandı (Resim 1, 2). Hastanın ekokardiyografisinde de 
situs inversus totalis doğrulandı (Resim 3). Taşipnesi 
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ve yoğun sekresyonları nedeniyle tedaviye nebuli-
ze salbutamol ve asetilsistein ilave edildi. Postnatal 
17. gününde taburcu edildi. Taburcu edildikten 
sonra 1 ve 1.5 aylıkken pnömoni nedeniyle yine 
yatırıldı. Solunum fizyoterapisi ampisilin sul-
baktam, sefotaksim, salbutamol, asetilsistein teda-
visi uygulandı. Sık aralıklarla geçirilen pnömoni 
nedeniyle yapılan immunglobulin, ter testi ve 
metabolik taraması normal bulundu. Yineleyen 
akciğer infeksiyonu olan hastamızda muayene ve 
görüntüleme yöntemleriyle situs inversus totalis ve 
dekstrokardinin tespit edilmesi PSD’yi düşündür-
dü. Tanıyı kesinleştirmek için üçüncü ayında nazal 
mukozadan yapılan biyopsinin PSD ile uyumlu 
bulunması ile kesin tanı konuldu. Hasta halen 
çocuk kliniğimizden takip edilmektedir.

TARTIŞMA

PSD’de klinik tablo değişken olup, yenidoğan döne-
minde solunum sorunu ile başlayabildiği gibi erişkin 
dönemine kadar kronik sinüzit ya da akciğer infeksi-
yonu olmayan hastalar da vardır. Kartagener sendro-
munda klasik triad; bronşiektazi, sinüzit, situs inver-
sustan oluşur. Klinik bulgular arasında nazal polipler, 
koku alma bozuklukları, yineleyen otitler, işitme 
kaybı, sperm immobilitesine bağlı erkek infertilitesi, 
duodenal atrezi, kornea anomalileri de bulunabilmek-
tedir (6,7). PSD’de temel neden; solunum yollarındaki 
silial dismotilite sonucu mukosiliyer klirensin bozul-
ması, epitel yüzeyinde biriken salgıların temizlene-
meyip bakteriyel infeksiyonlara neden olmasıdır. 
Kronik ya da yineleyen infeksiyonlar erken erişkinlik 
yıllarında bronşiektaziye neden olur (8,9). PSD’de, 
çocukların % 65-90’ında yenidoğan döneminde solu-
num sıkıntısı gözlenmesine rağmen, tanı oldukça geç 
bir dönemde konmaktadır. Yenidoğan döneminde 
açıklanamayan solunum sıkıntısı olan ya da yinele-
yen solunum sorunu olanlarda PSD düşünülmelidir 
(10). Bizim vakamızda da ilk 24 saatinde solunum 
sıkıntısı ve yineleyen pnömoni atakları mevcuttu. 
Laerhaven ve ark.’ının bildirdiği iki vakadan birinci-
sinde yenidoğan döneminden itibaren yineleyen pnö-
moni atakları varken, ancak 2,5 yaşında tanı alabildi-
ği, ikinci vakada ise situs inversus totalis tespit edil-
miş olup yenidoğan döneminde tanı aldığı görülebilir. 
Her iki vakaya da nasal mukozadan yapılan biyopsi 
materyalinin incelenmesi ile tanı konmuştur (10). 
Whilelaw ve ark.’nın sunduğu altı hastada yaşamın 
ilk 24 saatinde solunum sıkıntısı ve dekstrokardi 
mevcuttu. Bunların beşinde situs inversus da tespit 

Resim 1. Pa akciğer grafisinde dekstrokardi görülmektedir.

Resim 2. Batın ultrasonografide situs inversus.

Resim 3. Ekokardiyografi: Dekstrokardi.
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edilmiştir. Takipte hepsinde yineleyen solunum yolu 
infeksiyonu, dört vakada yineleyen otitis media, iki 
vakada sinüzit, bir vakada da bronşiektazi gelişmiştir 
(11).

Situs inversus asimetrik organların ayna hayali şek-
linde yer değiştirmesi durumudur. İnsidansı sekiz ile 
yirmi beş bin canlı doğumda bir görülür. Situs inver-
suslu hastaların % 20-25’inde PSD görülmektedir 
(2,3). Situs inversuslu hastaların % 12’sinde çeşitli 
kardiyak malformasyonlar tanımlanmıştır (12).

Situs inversus sıklıkla dekstrokardi ile birliktedir. 
Bizim vakamızda da situs inversusla birlikte dekstro-
kardi de mevcuttu. Başka bir kardiyak patoloji tespit 
edilmedi.

PSD’nin tanısı; sakkaroz klirens testinin 30 dk.’dan 
uzun olmasıyla konur, nazal mukozadan ya da bronş 
epitelinden alınan biyopside silia morfolojisinin 
elektron mikroskopunda incelenmesi ile kesinleştiri-
lir (13-15). Yenidoğan döneminde solunum sıkıntısı ve 
yineleyen akciğer infeksiyonu olan vakamızda da 
yaptığımız tetkiklerde dekstrokardi ve situs inversus 
tesbit edilmesi üzerine PSD düşünülmüştür. Kesin 
tanı 3. ayında yapılan nazal biyopsi ile tanı konmuş-
tur.

Tedavisi semptomatiktir. Otit, sinüzit ve yineleyen 
akciğer infeksiyonlarının en sık etkenleri pnömokok 
ve H.influenzae’dir. Bunlara yönelik antibiyotik teda-
visi uygulanır. Ayrıca, solunum fizyoterapisi, dekon-
jestanlarla sekresyonun kontrolü, pnömokok ve influ-
enzaya karşı aşılama gibi yöntemlerden yararlanılır 
(13,14). Vakamızda akciğer infeksiyonları nedeniyle 
solunum fizyoterapisiyle birlikte antibiyotik tedavisi 

uyguladık. Pnömokok infeksiyonlarına karşı aşılama 
yapıldı. Vaka halen polikliniğimizden takip edilmek-
tedir.

Sonuç olarak, yenidoğan döneminde açıklanmayan 
solunum sıkıntısı, situs inversus, yineleyen akciğer 
infeksiyonu olan vakalarda kuvvetle PSD düşünül-
melidir. Tanı için en önemli kriter şüphelenmektir. 
Erken tanı ve yeterli tedavi ileride gelişebilecek ciddi 
akciğer hasarını önleyecektir. 
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