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OLGU SUNUMU

Kartagener Sendromu ve Primer Silier
Diskinezi: Iki Kardes Olgu

Kartagener’s Syndrome and Primary Ciliary Dyskinesia: Two Cases in

Siblings

Ozet

Jilide Celdir Emre,’ Umit Aksoy," Aysegil Baysak,? Adnan Tolga Oz,2 Hakan Borand,?® Feza Bacakoglu®

Abstract

Primer silier diskinezi otozomal resesif gegisli, silier
yapi ve fonksiyonunda anormalliklerle giden ve

20000 canh dogumda bir gérilen nadir bir hastaliktir.

Bu hastalik grubunun %50’sini bronsektazi, kronik
sinGzit ve komplet situs inversus klinigini iceren Karta-
gener Sendromu olusturur. Genc olgularmizda,
kronik Ust ve alt solunum yolu enfeksiyonu bulgular
olanlarda olasi bir tani olarak akilda tutulmalidir. Bu
yazida, Kartagener Sendromlu ve primer siliyer diski-
nezili iki olgu klinik ve radyolojik bulgular ile sunuldu
ve ilgili literatir tarhigildi.

Anahtar Sézcikler: Kartagener sendromu, Primer silier
diskinezi, Brongektazi.

Primary ciliary dyskinesia (PCD) is a genetically, auto-
somal-recessive disorder that is caused by abnormal
ciliary ultrastructure and function and is a fairly rare
condition with a prevalence of 1 in 20,000 live births.
Fifty percent of PCD is Kartagener’s syndrome, char-
acterized by bronchiectasis, sinusitis, and complete
situs inversus. In conclusion, primary ciliary dyskinesia
and Kartegener's syndrome should be considered as
a possible diagnosis in young patients with lower and
upper respiratory tract infections. Clinical and radio-
logical features of the two cases are presented here.
These findings and the related literature are discussed.

Key words: Kartagener's syndrome, primary ciliar
dyskinesia, bronchiectasis.
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Kartagener Sendromu otozomal resesif gecisli ve situs
inversus, sinizit, bronsektazi ile karakterize bir hastaliktir.
Primer silier diskinezi 20.000 canli dogumda bir gérilen
nadir bir durumdur. Bu hastalik grubunun %50sini Kar-
tagener sendromu olusturur (1,2). Elektron mikroskopik
incelemede epitelyal silialarda dinein kollarinin yoklugu
en sk gérilen ultrastriktirel bozukluk olup, bir kisim
olguda ise hareketli, ancak efektif olmayan silia islevi
gézlemlenmistir (2). Bu yazida, ebeveynlerinin akraba
evliligi oldugu bilinen Kartagener sendromu ve primer
silier diskinezi tanilari konulan iki kardesin klinik ve radyo-
lojik bulgulan literatir esliginde sunulmustur.

OoLGU

Olgu 1: Yirmi bir yasinda kadin hasta cocuklugundan
beri var olan &ksirik, balgam cikarma ve hinlti sikayetleri
ile poliklinigimize bagvurdu. Sikayetleri gunlik islerini
engellemekte, Ust ve alt solunum yolu enfeksiyonlari ne-
deniyle sik hastane bagvurusu gerektirmekteydi. Kronik
sinGzit tanisi bulunan hastanin, cocuklugunda basvurdugu
hekim tarafindan kalbinin sagda oldugu belirtilmis ve
astim tanisiyla tedavisi dizenlenmisti. Anamnezinde anne-
baba akraba evliligi olan hastanin diger iki kardesinde de
benzer solunumsal sikayetlerin bulundugu dgrenildi. Fizik
muayenesinde genel durumu iyi, kasektik (boy: 150 cm,
agirhk: 33 kg, Vicut Kitle indeksi: 14,7 kg/m?) ve vital
bulgular olagandi. Pirilan postnazal akinti ve dinlemek-
le bilateral yaygin ekspiratuvar ronkisleri mevcuttu. Kalp
tepe ahimi sagda ve ritmik duyuldu. PA akciger grafisinde
kalp, aort topuzu ve mide gaz odacigi sagdaydi. Sol ak-
cigerde volim kaybi ve ekmek ici gérinims vardi (Sekil
1). Water’s grafisinde bilateral maksiller siniste total
havalanma kaybi izlendi. Toraks bilgisayarli tomografisin-
de (BT) situs inversus totalis, sol akciger biyuk balimin-
de fibroatelektatik volim kaybi, sol akciger st lob ante-
rior ve alt lobda tibuler ve kistik brongektatik degisiklikler
saptandi (Sekil 2). Solunum fonksiyon testinde FVC: 2800
ml (%72), FEV1: 1050 ml (%39), FEV1/FVC: %38 idi.
Yapilan odyometrik incelemede, solda hafif derecede
iletim tipi isitme kaybi saptandi. Sakarin testi pozitif (30
dk.) bulundu. Ebeveynleri akraba evliligi oldugu bilinen,
kronik akciger hastaligi, radyolojik olarak situs inversus,
sinizit, bronsektazi saptanan olguya Kartagener sendro-
mu tanisi konulmusgtur.

Olgu 2: Yirmi ¢ yasinda erkek hasta, kardesi gibi cocuk-
lugundan beri mevcut olan &ksirik, balgam ¢ikarma,
hinlti sikayetleri ile poliklinigimize bagvurdu. Astim tanisiy-
la bronkodilatér tedavi almakta olan hastanin yapilan

fizik muayenesinde genel durumu iyi, kasektik (boy: 172
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cm, agirhik: 50 kg, Vicut Kitle indeksi: 16,9 kg/m?) ve
vital bulgularn olagandi. Pirilan postnazal akintisi ve
oskiltasyonda sa§ akciger bazalinde orta ralleri mevcuttu.
Kalp tepe atimi solda ve ritmik duyuldu. PA akciger grafi-
sinde sag akciger orta ve alt zonda nonhomojen dansite
arhigi gérildu. Toraks BT'de sag akciger Ust lob apikal
segment paramediastinal alanda yogun parankimal fib-
roatelektatik dansite artimi yani sira traksiyon ve kistik
bronsektatik gérinimler ile sol alt lob posterobazalde de
traksiyon brongektazileri mevcuttu (Sekil 3). Kalp ve peri-
kard normaldi. Sinis BT'de tim paranazal sinis hava-
lanmalar kaybolmustu ve nazal polipozis saptandi (Sekil
4). Solunum fonksiyon testinde FVC: 1300 ml (%27),
FEV1: 1250 ml (%39), FEV1/FVC: %96 bulundu. Yapilan
odyometrik incelemede bilateral orta derecede iletim tipi
isitme kaybi saptandi. Spermogramda %46 oraninda
motil sperm varligina ragmen, ileri motil sperm orani
sadece %10 idi. Olgumuz; spermogram bulgular, radyo-
lojik goruntilemelerde brongektazi, nazal polip, sinizit,
brongektazi saptanmasi nedeniyle primer silier diskinezi

tanisi almistir,

Sekil 1: Olgu 1’in PA akciger grafisi.

TARTISMA

Primer silier diskinezi otozomal resesif kaltimla gecen,
1/16000-20000 siklikta gérilen bir grup herediter hasta-
liktir (3). Bu hastalik grubunun %50’sini Kartagener send-
romu olusturur. Bizim olgularimizin ebeveynleri normal
olmasina ragmen, akraba evliligi sonucu olan kardesler-
den birinde Kartagener sendromu ve digerinde immotil
silia sendromu ortaya gikmigti. Alti yagindaki erkek kar-
desleri de solunumsal sikayetler tarif etmesi (zerine cocuk

hastaliklar uzmanina yénlendirildi. Kaya ve ark. (4), Kar-
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tegener sendromlu U¢ serilik olgularinda otozomal resesif

gecisi gostermis ve olgularin kardeslerinde de benzer

sikayetler gézlemislerdir.

Sekil 2: Olgu 1'in toraks bilgisayarli tomografisi.

;

Sekil 3: Olgu 2’nin toraks bilgisayarli tomografisi.

Kartagener sendromunda, kinosiliya hareketlerinde bo-
zukluk oldugu ve bunun periferik tubuluslara baglanan
dinein adli proteindeki eksiklikten kaynaklandigi, dolayi-
siyla dinein kollarinin eksik oldugu bilinmektedir. Afze-
lius'a gére normal embriyonal dénemde gelisen bu tam
actklanmayan  malrotasyon sonucu  siliyalarin  hareket
bozuklugu ve rotasyon eksikligi ortaya cikabilir. Normal
siliya  fonksiyonu olmaksizin  organlarin  oryantasyonu
nadirdir (2-5). Taniyi kesinlestirmek icin brong veya nazal

biyopsinin elektron mikroskopik incelemesi &nerilmektedir.

Mukozal &rneklerde elektron mikroskopik incelemede
siliyer fizyon, dinein kollarinda fokal kayip ve dizensiz-
lesme gorilebilmektedir (6-10). Ciray ve ark.’nin (7)
ultrastriktirel olarak inceledikleri iki olgunun sonuglar
hem kronik enfeksiyona hem de primer siliyer diskineziye
uymaktadir. Olgulanmiz bronkoskopik ve nazal biyopsi
alinmasini kabul etmediklerinden ultrastriktirel inceleme

yapilamamigtir.
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Primer silier diskinezi tanisinda; nitrik oksit (NO) 8lgims
de hizli, givenilir ve invaziv olmayan tani yéntemidir.
Dustk NO duzeyi taniyi desteklemektedir. Fakat NO
dlcimi tom merkezlerde mevcut ve rutin uygulanan bir
islem degildir (11-13).

Mukozal &rneklerde elektron mikroskopik inceleme ve
NO dizeyi 6lcimi taniyi kesinlegtiren testler olmakla
beraber; yapilma zorluklan ve kolay ulagilamama sorunu
mevcuttur (12,13). Literatirdeki olgular incelendiginde
klinik ve radyolojik bulgularin tani koymada daha &n
plana ¢ikmakta oldugu gérilmistir (4,13-15).

Sekil 4: Olgu 2’nin paranazal sinis bilgisayarli tomografisi.

Silier diskinezide bronsektazi tekrarlayan akciger enfeksi-
yonlar nedeni ile gelisir ve kistik fibrozisden farkli olarak
akciger orta ve alt loblarinda daha sik gérilir. Kronik
bronsit ve reaktif hava yolu hastaligr siktir. Sakarin testinin
negatif ¢ikmasi taniyi ekarte ettirmekte, pozitif cikmasi
taniyl desteklemektedir (9,10). Solunum fonksiyon testleri,
normal, obstriktif veya mikst paternde olabilir (1). Bizim
olgularimizin solunum fonksiyon testleri degerlendirildi-
ginde birinci olguda obstriktif ve ikinci olguda mikst tipte
bozukluk saptand.

Primer silier diskinezi olgularinin Ust hava yolu degerlen-
dirilmesinde kronik etmoidal ve maksiller sinizit saptanir-
ken, frontal sinis genellikle hipoplaziktir. Nazal polip sik
gérilur. Bizim iki olgumuzda da sintzit saptanmig, ayni
zamanda erkek olgumuzda nazal polip gésterilmisgtir.
Silier diskinezide; erkek olgularda sperm sayisi normal
olmakla birlikte sperm morfolojisi immotil veya dismotildir.

Bu nedenle erkek olgularda infertilite gérilmektedir
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(6,8,9). Bizim erkek olgumuzda %46 oraninda motil
sperm varligina ragmen, ileri motil sperm orani sade-
ce %10 idi.

Sonuc olarak; ézellikle cocukluk cagindan itibaren tekrar-
layan Ust ve alt solunum yolu enfeksiyonu geciren hasta-
larda, primer silier diskinezi akilda tutulmalidir. Biz de bu
grubun otozomal resesif gecis 6zelliginden dolayi, aile
dykusiu ve ozellikle kardeslerin solunumsal anamnezinin
alinmasi gerektigini vurgulamak amaciyla, olgularmizi

literatir esliginde sunduk.
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