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PCD

1.Tanı

2.Klinik 

2. QoL 

3. Genetik

4. SFT

5. Tedavi





Nadir bir hastalık

Farkındalık düşük

Semptomlar nonspresifik

Kolay ve yaygın bir tanı yöntemi yok

Çoğu merkezde tanı aracı yok

Tanı yöntemleri uzmanlık istiyor ve pahalı

PCD’li hastaların en az yarısında dekstrokardi yok.

PCD Tanısı neden zor?



Tanı genellikle bronşektazi ve işitme kaybı geliştikten 

sonra konuluyor. 

Standardize bir tanı akış şeması yok

Yeni tekniklerde standardizasyon ihtiyacı var. 

PCD Tanısı neden zor?



Çeşitli tanısal yöntemler

Herbirinin gücü ve kısıtlılıkları var

Altın standart test YOK

İleri derecede uzmanlaşmış merkezlere ihtiyaç var.





PCD Tanısı

1.Faz-kontrast optik mikroskop için nasal 
fırça

2. Transmission elektron mikroskopi (TEM) 

3.Nazal nitrik oksit (nNO)

4. High speed videomicroskopi (HVMA) 

5. Immunofloresan mikroskopi

6. Genetik

7. Hücre kültürü

8. Izotopik mukosilyer klirens



Sıklık: 1/10.000-40.000

Semptom: non-spesifik

Faz kontrast mikroskopi için nazal fırçalama - Hızlı, kolay, 

ucuz

Yorumlamak için uzmanlaşma istiyor.

Erken tanı için standardizasyon yok. 



Nazal silyer fırçalama:

Burun spreyi almıyor olmalı, lokal anestezi olmamalı, 

sentetik bir fırça ile inferior türbinatların 2/3 ünden 

alınmalı

Hızlıca incelenmeli



Normal CBF - 9-12 Hz

Patolojik durumlar – 1-3 Hz veya hareketsiz

HSVMA ile iyi korele
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Nazal NO – PCD’li hastalarda sağlıklı 

çocuklara göre belirgin düşük (n=21)  (97 vs  

664, p<0.0001). 

Exhale NO- PCD’de belirgin düşük (2.17 vs

5.94 ppb, p<0.0001). 









NO- Düz kaslarda gevşeme ve vazodilatasyon yapar.

PCD’de nNO neden düşük ?

-Metabolizmada artış

-Havayolu epitel hücrelerinde NO üretim azlığı

-Paranazal sinüslerde tıkanmaya bağlı NO düşüklüğü

-Sinüslerde üretim azlığı



Duyarlılık ve özgüllük değişik yöntemlerde, cihazlarda ve 

yaşlarda farklı.

Tanısal eşik değeri? 77 nL/min okul çağı çocuklarında



Kemiluminesan cihazlar pahalı 

Taşınabilir cihazlar ucuz ve kullanışlı

Karşılaştırmalı çalışma yok

SUT’ta geri ödemede değil 
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Yıllık düşüş 
FEV1 : 0.8%



1/3 okul öncesi çocuk FEV1 <80%

1/3 çocukta >10% FEV1’de düşüş 30 yıl 

içinde

Erken tanı önlemiyor



Multipl breath inert gas washout (MBW) test- Lung 

clearance index (LCI) değişiklikleri daha iyi gösterir.

LCI:  

PCD %85 anormal 

Normal FEV1 %81 anormal

LCI, diğer SFT parametreleri ile daha iyi korele.
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Kanıta dayalı tedavi

?



ERS Task Force

26 ülke, 194 merkez

Merkez başına düşen hasta : 4 (2-9)

Çok değişken tedaviler



Tedavi

1. FT ve egzersiz ile havayolu temizliği (79%, sadece 
28% formal program),  

2. Sık AB tedavisi (89%)

3. Profilaktik oral AB ve uzun dönem nebulize anti-
Pseudomonas AB



Tedavi

4. Inhale bronkodilatör (20%) 

Inhale steroid (11%) 

5. Dnase (50% bazen/rutin) 

Hipertonik salin









Mukus temizleme teknikleri

• Kanıt yok

• Öksürük ve balgam çıkarma teşvik edilmeli

• Egzersiz

• DNase?

• Hipertonik salin?

• Mannitol ?

• SABA normal silyalarda in vitro ortamda CBF’i 
arttırabiliyor.



24 hasta

7-18 yaş

SFT değerleri iki yöntemle arttı

HFCWO hastalar tarafından daha çok 

tercih edildi

Düşük uyum gösteren hastalarda 

seçenek?









www.pcdregistry.eu





3013 hasta, 18 ülke
542 hasta uzun dönem izlem









Cerrahi  

Sadece özel durumlarda, seçilmiş 
hastalarda!

• Segmentektomi

• Lobektomi

• AC nakli – ne zaman?

Bilateral hastalık, ağır fonksiyonal etkilenme, 

oksijen bağımlılığı, tedaviye yanıtsızlık



Gelecek ?

• PCD merkezleri ( en az 10-15 hasta)

• Kanıta dayalı tedavi yaklaşımları

• Değişik mutasyonların klinik fenotiplere etkisi?

• İnfeksiyon/inflamasyonun akut alevlenme ve 

hastalığın kötüleşmesine etkisi



Gelecek ?

• PCD-spesifik HRQL ölçümleri 

• Hasta bildirimine dayalı sonuçlar (HRQL)

• AC hastalığının erken belirteçleri (LCI, inflamatuar 

biyobelirteçler)

• PCD Kayıt Sisteminin kurulması




