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Bu belge kimler igindir ve ne hakkindadir?

Bu belge, primer siliyer diskinezi (PSD) ile yasayan kisiler, aileleri ve bakim verenleri igindir. Avrupa
Solunum Dernegi (ERS) ve Amerikan Toraks Dernegi (ATS) kilavuzlarinda PSD tanisina 6zgl 6nerileri
aciklar.

Klinik kilavuzlar nelerdir?

Klinik kilavuzlar, bir hastalikla ilgili en gtincel kanitlarin bilimsel bir sliregle bir araya getiriimesinin
ardindan hazirlanir. Kilavuzlar ayrica uzmanlarin goruslerini ve hastalik deneyimi olan hastalar ile
bakim verenlerin dnceliklerini de dikkate alir. Klinik kilavuzlar saglik profesyonelleri igin yazilir. Saghk
profesyonelleri bu kilavuzlari bir hastaligin nasil teshis edilecegi, yonetilecegdi ve tedavi edilecegi
konusunda iyi uygulama belgesi olarak kullanir.

Bu belge neleri igerir?

Bu belge, PSD tanisina iliskin klinik kilavuzlarin temel noktalarini 6zetler. Tip alaninda galismayan
kisilerin daha kolay anlayabilecegi bir dille agiklar. PSD'nin ne oldugunu ve ERS ile ATS'nin hastaligin
tanisina yonelik dnerdigi yaklasimi anlatir. Bu bilgileri erisilebilir bir sekilde sunarak, PSD ile yasayan
kisilerin, ailelerinin ve bakim verenlerin PSD tanisindaki iyi uygulamalari anlamalarina yardimci olmayi
amaglar. Bu bilgiler, kullanilan temel testlerin yani sira her bir sonuca nasil ulagildigini da igerir.

ERS, 6nerilerini olusturmak icin GRADE yaklasimini kullanir. Bu sistemde Oneriler bir uygulamanin
lehinde veya aleyhinde olabilir ve glgli ya da kosullu olarak siniflandirilabilir:
Destekleyen giiglii 6neri:

Yararlar zararlarin agikga 6ntindedir ve saglik profesyonelleri bu segenegi rutin olarak sunmalidir.

= Destekleyen kosullu 6neri:
Bu segenek bazi kisiler icin iyi bir tercih olabilir; ancak bireysel durumlara baghidir. Saghk
profesyonelleri bu segenedi sizinle goriismeli ve sizin igin uygun olup olmadigini degerlendirmelidir.
X Aleyhte giiglii 6neri:
Zararlar yararlarin agikga oniindedir ve neredeyse herkes bu segenekten kaginmalidir. Saglik
profesyonelleri bu segenegi rutin olarak sunmamalidir.

1. Aleyhte kosullu 6neri:

Bu secenek birgok kisi icin yarardan ¢ok zarara yol agabilir; ancak bazi kisiler yine de tercih edebilir.
Saglik profesyonelleri sizin igin uygun olup olmadigini degerlendirmek lizere bu segenegi sizinle
gorusebilir.



? Oneri yok

Kilavuzun yazarlari bir dneride bulunamamistir.

PSD nedir?

PSD, 'silya' adi verilen kiiglk, sa¢ benzeri yapilarin diizgiin hareket etmedigi nadir bir genetik
hastaliktir. Silyalar hava yollarinda, kulaklarda ve sinislerde bulunur ve normalde mukus ile birlikte
mikroplarin akcigerlerden uzaklastiriimasina yardimci olur. Silyalar ¢alismadiginda mukus birikir; bu da
zaman icinde tekrarlayan enfeksiyonlara ve irritasyona neden olabilir.

PSD kisileri farkli sekillerde etkileyebilir. Belirtiler arasinda gégusten gelen islak balgamli 6ksurik; sik
g06gus enfeksiyonlari; tikali veya akan buruna bagl sinls enfeksiyonlari ve isitme sorunlarina yol
acabilen kulak enfeksiyonlari bulunabilir. PSD ile yasayan bir¢ok kiside akcigerler ve sinislerde
tekrarlayan belirtiler bronsektaziye ve uzun sureli sints sorunlarina yol agabilir.

PSD, Greme sistemi dahil viicudun diger bolimlerini de etkileyebilir ve PSD'li bazi kadin ve erkeklerin
cocuk sahibi olmasini zorlastirabilir (dogurganlik sorunlari). PSD'li kigilerde, kalbin veya diger organlarin
vicudun karsi tarafinda bulundugu situs inversus adi verilen durum daha sik gordlir. Kalp etkilenmisse
bu durum bazen kalp sorunlarina neden olabilir.

PSD hatali genler yoluyla kalitilir; ancak birgok aile, hastalija sahip baska akrabalari oldugunun
farkinda degildir. Yaklasik her 7.500 kisiden birini etkiler. Belirtiler genellikle bebeklik doneminde baslar
ve bebeklerde solunum gu¢ligu gortlebilir; ancak hastalik nadir oldugu ve yaygin olarak bilinmedigi igin
tani daha ileri yaslarda konabilir. PSD bulasici degildir ve gevrenizdeki herhangi bir seyden dolayi
gelismez.

PSD ve hastaligin tedavisinde kullanilan yontemler hakkinda daha fazla bilgi igin European Lung
Foundation'in (ELF) bilgi merkezindeki PSD web sayfasina bakiniz.

Oneriler

PSD tanisi genellikle birden fazla testin birlikte kullaniimasini gerektirir. PSD'yi saptayabilen ve
etkilenen herkes icin taniyr dogru koyabilen tek bir test yoktur. Bu nedenle saglik profesyonelleri birkag
testi birlikte kullanmali ve sonuglari kisinin belirtileriyle birlikte dederlendirmelidir.

PSD icin baslica test yontemleri sunlardir:

Genetik test

Genetik test, DNA'niza - viicudunuzdaki her hiicrenin igindeki talimat kitabina - bakmak i¢in kan érnegi
alinmasini igerir. PSD'ye neden oldugu bilinen genlerdeki degisiklikleri (varyant veya mutasyon olarak
adlandirilir) arastirir. Bilim insanlari bugiine kadar diizgiin galismadiklarinda PSD'ye neden olabilen
55'ten fazla gen tanimlamigtir. Bu genler, hava yollarinizi déseyen kligik sa¢ benzeri yapilarin
(silyalarin) yapimi igin gerekli talimatlari igerir.

Pozitif bir sonug PSD tanisini dogrulayabilir; ancak belirsiz veya negatif bir sonu¢ PSD'yi dislamaz.
Bunun nedeni, bilim insanlarinin PSD ile iligkili tim genleri ve tim varyantlari henlz kesfetmemis
olmasidir. Saglik profesyonellerinin kisinin belirtilerine neyin neden oldugunu daha iyi anlamasina
yardimci olmak icin bagka testler kullanilabilir.

Elektron Mikroskopisi (TEM)

Bu testte, burnunuzun iginden hiicre toplamak igin kiigtk bir firga kullanilir (burun strintistne benzer).
Ornek, bilim insanlarinin silyalarin yapisini incelemesi igin laboratuvara génderilir. Silyalar, transmisyon
elektron mikroskopisi (TEM) adi verilen suregte gugli bir mikroskopla incelenir ve silyalardaki sorunlar
saptanabilir. Saptanan belirgin sorunlar PSD tanisini dogrulayabilir. Genetik testte oldugu gibi,
sonuglarin normal veya belirsiz olmasi PSD'yi digslamaz ve belirtileri anlamak icin daha ileri testler
gerekir.

Bu kilavuz, PSD tanisini gliglendirmek igin baska hangi ileri testlerin de degerlendirilmesi gerektigini ele
almistir.



Nazal Nitrik Oksit (nNO) Testi

Bu test burundaki nitrik oksit (NO) diizeylerini élger. Bu diizeyler PSD'li kisilerde genellikle dislktir. Bu
test hakkinda daha fazla bilgi igcin BEAT-PCD ve ELF'nin Nazal NO testi hasta bilgilendirme brosuriine
bakiniz.

Test sirasinda analiz cihazina bagl kiguk plastik, kauguk veya képuk bir burun pargacigi (tikag) burun
deliklerinden birinin girisine yerlestirilir ve birka¢ saniye boyunca hava toplar. nNO 6l¢imi basit ve
agrisizdir.

Burundan hava toplanirken testi yapmanin farkli yollari vardir:

e Bir agizhga veya 'parti didigine' kargi yavas ve dizenli sekilde nefes vermek,
e Ya da nefesi tutmak,

e Ya da normal nefes almak.

Destekleyici guiglii 6neri:

PSD tanisina yardimci olmak i¢in genetik test ve/veya TEM ile birlikte, tUfleme veya nefes tutma
sirasinda nNO testinin kullaniimasi.

Bu yontem, talimatlari uygulayabilen 5 yas ve tzerindeki kisiler icin en uygundur.
= Destekleyici kosullu 6neri:

PSD tanisina yardimci olmak igin genetik test ve/veya TEM ile birlikte normal solunum sirasinda nNO
Olciimunin kullaniimasi.

Normal solunum sirasinda nNO 6lgiimU daha az dogru olabilir; ancak kigik ¢ocuklar veya bebekler igin
daha uygundur.

Her iki ydntemde de normal sonug¢ PSD'yi dislamaz. nNO testi PSD tanisi koymak veya PSD'yi
dislamak icin hicbir zaman tek basina kullanilmamalidir.

Yiiksek Hizli Video Mikroskopi (HSVM)

Bir firca kullanilarak burundan kiigik bir silya 6érnegi alinir. Bu testte silyalar, hareketleri izleyebilen
guclu ve yuksek hizh bir kamera kullanilarak mikroskop altinda incelenir ve herhangi bir sorun olup
olmadigi kontrol edilir.

Destekleyici giiglii dneri:

PSD tanisina yardimci olmak icin HSVM'nin genetik test ve/veya TEM ile birlikte kullaniimasi.

Normal bir sonug PSD'yi diglamaz. Bu testler yalnizca uzman merkezlerde yapiimalidir. Ornek analiz
edilmeden 6nce laboratuvarda birkag hafta buyutilebilir; bu, herhangi bir sorunun saptanma olasiligini
artirir.

immiinofloresan (IF):

Bu yontemde burundan érnek alinir ve 6zel boyalar kullanilarak laboratuvarda test edilir. Bilim insanlari,
siliyada eksik bélimler olup olmadigini gérebilmek igin silyalari 1sildayan bir boya ile boyar.

Destekleyici guiglii 6neri:

PSD tanisina yardimci olmak igin immunofloresanin (IF) genetik test ve/veya TEM ile birlikte
kullaniimasi.

Uzman bir merkezde yapilmalidir ve 6zellikle genetik testin belirsiz sonug verdigi durumlarda yararli
olabilir. Normal sonug PSD'yi diglamaz.

Onerilerin 6zeti

PSD'li hastalar hastaligi farkl sekillerde yasadigindan, PSD tanisi igin genellikle birden fazla test
gereklidir. Sunlari hatirlamak énemlidir:

e Ugiileri testin (nNO, HSVM ve IF) tamami degerlidir ve tani yolculugunun bir pargasi olabilir.
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o TUm testlerin kendi sinirliliklar vardir; bu nedenle gogu zaman birden fazla test gereklidir.
e Bir testin digerinden dnce veya sonra yapilmasi gerektigine dair kanit yoktur.

o Hertest herkes icin gerekli degildir.

o Testler asgari standartlari kargilamali ve uzman merkezlerde yapiimahdir.

Tani yolculugu genellikle nasil ilerler?

Kilavuzlar, saghk profesyonellerinin PSD tanisina ulasirken izlemesi igin adim adim bir yaklasim
Onermektedir:

Adim 1: Belirtilerin izlenmesi

Herhangi bir test yapilmadan énce saglik profesyonelleri kisinin belirti dyklsunu degerlendirmelidir.
Doktorlarin PSD'yi dislinmesine yol agmasi gereken yaygin belirtiler vardir. Bunlar sunlardir:

e Yenidogan dénemi: Zamaninda dogmus bir bebekte dogumdan hemen sonra solunum gugliga.

e Erken cocukluk dénemi: Erken baslayan ve hi¢ gegmeyen islak 6ksurik, sik goégus enfeksiyonlari,
yil boyunca devam eden burun akintisi/tikanikligi, sik kulak enfeksiyonlari, isitme kaybi.

o Gec¢ cocukluk/erigkinlik donemi: Bronsektazi (hasarlanmis hava yollari), kronik sints sorunlari,
dogurganlik sorunlari.

e Organ yerlesimi: Kalbin ve/veya diger organlarin ters yerlesimi (situs inversus).

Adim 2: Ana testler

Genetik test ve TEM testi, PSD ile iliskili genlerdeki sorunlar ve silyalardaki yapisal anormallikleri
arastirmak igin kullanilabilir.

Adim 3: ileri testler
Ana testler mevcut degilse veya PSD tanisini dogrulayamiyorsa artik ileri testler kullanilabilir:

e nNO testi
e HSVM
e |F

Adim 4: PSD'nin dogrulanmasi
Genetik test ve TEM testi PSD'ye iliskin agik kanit bulursa PSD tanisi dogrulanabilir.

Ana testlerin sonuglari belirsizse, ileri testlerden birinin pozitif olmasi ve sonuglarin saglk
profesyonelinin belirtiler ve diger test sonuglarina dayanarak distndikleriyle uyumlu olmasi
durumunda PSD'nin ylksek olasilikli oldugu disunalir.

Birden fazla test negatifse ve saglik profesyoneli belirtilerin baska bir nedene bagli olabilecegini
distintyorsa PSD'nin olasi olmadigi disunuldr.

Sunlari hatirlamak énemlidir:

e Guglu belirtileri olan bir kiside tek bir test PSD'yi diglayamaz.

e Birden fazla negatif test PSD olasiligini azaltir; ancak taninin daha sonra yeniden degerlendiriimesi
gerekebilir.

o Test kalitesi kritik 5Gneme sahiptir ve testler minimum standartlari karsilamalidir.

o Testler gelistikge ve yeni genler kesfedildikge saglik profesyonelleri testleri zaman iginde yeniden
yapabilir.

Ek kaynaklar

Bu kilavuz Avrupa Solunum Dernegi (ERS) ve Amerikan Toraks Dernegi (ATS) tarafindan
hazirlanmigtir. Bu kuruluglar hakkinda daha fazla bilgi edinebilir ve asagidaki baglantilar araciligiyla
tam profesyonel kilavuza ulasabilirsiniz:



e Tam klinik kilavuz - Aralik 2025'te European Respiratory Journal'da yayimlandi: 'European
Respiratory Society and American Thoracic Society guidelines for the diagnosis of primary ciliary
dyskinesia | European Respiratory Society'

e Hastalar ve bakim verenler icin ek kaynaklar: Primary Ciliary Dyskinesia (PCD) - European Lung
Foundation

ERS Hakkinda

ERS, solunum tibbi alaninda galisan hekimleri, saglik profesyonellerini, bilim insanlarini ve diger
uzmanlari bir araya getiren uluslararasi bir kurulustur. Solunum alanindaki énde gelen tibbi
kuruluslardan biridir ve 140'tan fazla Glkeyi temsil eden, blylyen bir Gyelige sahiptir. ERS'nin misyonu,
hastaliklarin yol agtigi sikintiyr azaltmak ve tibbi solunum standartlarini kiiresel élgekte gelistirmek
amaciyla akciger saghgini desteklemektir. Bilim, egitim ve savunuculuk ¢alismalarinin merkezindedir.
ERS, bilimsel arastirmalarin desteklenmesine ve yiksek kaliteli egitim kaynaklarina erisim
saglanmasina katkida bulunur. Ayrica toplum ve politikacilar arasinda akciger hastaliklari konusunda
farkindalik yaratmaya yonelik savunuculukta énemli bir rol oynar. www.ersnet.org.

ELF Hakkinda

ELF, hastalari ve toplumu profesyonellerle bir araya getirmek amaciyla ERS tarafindan kurulmustur.
ELF, Avrupa'daki saglik profesyonellerine yénelik dnerileri herkesin anlayabilecegi sade bir formatta
6zetlemek icin ERS kilavuzlarinin halka yonelik stirimlerini hazirlar. Bu belgeler her hastalik hakkinda
ayrintili bilgi igermez ve diger hasta bilgilendirme kaynaklari ve doktorunuzla yapacaginiz gériismelerle
birlikte kullaniimalidir. Akciger hastaliklari hakkinda daha fazla bilgi ELF web sitesinde bulunabilir;
Www.europeanlung.org.

Bu belgenin Tiirkge gevirisinin hazirlanmasi icin SILYADER Kurucu Bagkani Besey Ozsoy’a; gevirinin
tibbi dogruluk acgisindan gézden gegiriimesi ve diizenlenmesi icin Hacettepe Universitesi’nden Prof. Dr.
Nagehan Emiralioglu’'na tesekkir ederiz.


http://www.europeanlung.org/

