
 
Primer Siliyer Diskinezide  

Kulak Burun Boğaz Sorunlarına Yaklaşım 
Approach to the Ear Nose and Throat Problems in  

Primary Cilliary Dyskinesia

ÖZET Primer siliyer diskinezi (PSD) nadir görülen, multiorgan tutulumu olan genetik bir hastalıktır. 
Otozomal resesif kalıtımın gözlendiği PSD’de siliyer yapı ve fonksiyonlarda bozukluğa neden olan bir-
çok mutasyon tespit edilmiştir. Bozulmuş mukosiliyer aktivitenin neden olduğu tekrarlayan üst ve alt so-
lunum yolu enfeksiyonları hemen hemen etkilenen bireylerin tamamında gözlenir. Mukosiliyer 
aktivitenin sağladığı sekresyon transport üst ve alt solunum yollarının en önemli savunma mekanizma-
sıdır. Bu mekanizmanın kaybı üst solunum yolunda sekresyonların stazına yol açarak kronik persistan 
enfeksiyonlara yatkınlığı arttırır. PSD’li hastalarda hayatın ilk yıllarından itibaren kronik otitis media ve 
kronik rinosinüzit atakları sık gözlenir. PSD’li hastalarda otolojik ve rinolojik tutulum tedavisinde stan-
dardizasyon bulunmamaktadır. Tedavi hekimin tecrübesi dahilinde klinik değerlendirme ile şekillendi-
rilir. Kulak Burun Boğaz Hastalıkları hekimlerinin PSD hakkındaki farkındalığı arttırılmalıdır. PSD 
hastaları rutin Kulak Burun Boğaz Hastalıkları hekimi kontrolü altında olmalı ve takipte kalıcı sinona-
zal veya vestibulokoklear hasarın önlenmesi amaçlanmalıdır. 
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ABS TRACT Primary ciliary dyskinesia (PCD) is a rare genetic disease with multiorgan involvement. 
In PCD, where autosomal recessive inheritance is observed, many mutations that cause disorders in cil-
iary structure and functions have been identified. Recurrent upper and lower respiratory tract infections 
caused by impaired mucociliary activity are observed in almost all affected individuals. The most cru-
cial defense mechanism of the upper and lower respiratory tracts is secretory transport provided by the 
mucociliary activity. Loss of this mechanism leads to stasis of secretions in the upper respiratory tract, 
increasing susceptibility to chronic persistent infections. Chronic otitis media and chronic rhinosinusi-
tis attacks are frequently observed in patients with PSD from the first years of life. There is no stan-
dardization in the treatment of otological and rhinological involvement in patients with PSD. Treatment 
is tailored by clinical evaluation within the experience of the physician. Awareness of ENT physicians 
about PSD should be increased. PSD patients should be under routine otorhinolaryngology control, and 
follow-up should aim to prevent permanent sinonasal or vestibulocochlear damage. 
 
Keywords: Primary ciliary dyskinesia; otitis media with effusion; chronic rhinosinusitis
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Primer siliyer diskinezi (PSD), nadir görülen, multiorgan tutulumu olan genetik 
bir hastalıktır. Prevalansı yaklaşık 1:10000-20000 arasındadır.1,2 Genellikle oto-
zomal resesif kalıtımın gözlendiği PSD’de siliyer yapı ve fonksiyonlarda bozuk-

luğa neden olan birçok mutasyon tespit edilmiştir.3 Birkaç olguda ise X’e bağlı kalıtım 
gözlenmiştir.4 Mukosiliyer aktivitenin bozukluğu birçok sistemde çok çeşitli semptom-
lara yol açar. Semptomlar doğumdan itibaren gözlenir. Ancak hastalığın klinik fenotipi 
heterojen olmakla birlikte, bozulmuş mukosiliyer aktivitenin neden olduğu tekrarlayan 
üst ve alt solunum yolu enfeksiyonları hemen hemen etkilenen bireylerin tamamında 
gözlenir.5 

PSD’li hastalarda hayatın ilk yıllarından itibaren kronik otitis media (KOM) ve 
kronik rinosinüzit (KRS) atakları sık gözlenir.5,6 Dolayısıyla PSD’li olguların ilk baş-
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vuruları genellikle otolaringoloji polikliniklerinedir. Kis-
tik fibrozis, primer immün yetmezlik gibi diğer süpüratif 
solunum yolu enfeksiyonlarına neden olan hastalıklarla 
benzer semptomlar gösterir. İşitme kaybı, koku kaybı, ge-
lişme geriliği gibi uzun dönem sekellerin kontrolü açısın-
dan erken tanı ve uygun tedavi hayati önem taşımaktadır. 
Ancak PSD klinik bir sendrom olması ve semptomların ta-
nıda yeterince yönlendirici olmaması nedeniyle hastalar 
genellikle ileri yaşlarda tanı almaktadır.7 Yapılan bir çalış-
mada tanı öncesi ortalama 50 defa sağlık kuruluşuna baş-
vuru saptanmıştır.7 

Tanı erken başlangıçlı sinopulmoner sendrom ile özel 
tanı testlerinin korelasyonu ile yapılır. Bu testlerden bazı-
ları nazal nitrik oksit konsantrasyonlarının değerlendiril-
mesi, yüksek hızlı videomikroskopi ile siliyer aktivite 
modelinin analizi, elektron mikroskopisi ile siliya ultras-
rüktürünün analizi ve bilinen gen mutasyonlarının tanım-
lanmasıdır.8 Yakın zamanda yapılan bir çalışmada, Honoré 
ve ark. PSD yönetiminin yetersiz tanımlandığını, tedavi ve 
takibinin standardizasyonu ve hasta sonuçlarını iyileştir-
mek için hasta yönetiminin uzmanlaşmış merkezler tara-
fından yapılması gerektiğini savunmuşlardır.9 

PSD’li hastaların otolaringoloji polikliniklerine baş-
vuru oranları hasta ve ailenin sinonazal ve otolojik yakın-
malara alışması ile beraber giderek azalmaktadır. PSD 
Vakfı PSD’li hastaların 6 ayda bir otolaringoloji kontrol-
lerinin ve ilk muayenede odyolojik değerlendirilmenin ya-
pılmasını ve gereklilik halinde odyolojik tetkiklerin 
tekrarlamasını önermektedir.10 

 SİNONAzAL TUTULUM 
Sağlıklı hava yolu yalancı çok katlı siliyer epitel ile dö-
şelidir. Yüzey epiteli iki katman halinde akışkan sıvı ta-
baka ile örtülüdür. Bu katmanlardan perisiliyer katman 
düşük viskoziteye sahiptir. Bu katman epitel hücrelerin 
siliyer aktivitesi için uygun ortam oluşturur. Perisiliyer 
katmanın üzerinde goblet ve submukozal bezlerin salgı-
larından oluşan mukus katmanı yer alır. Bu katman su, 
karbonhidrat, protein ve lipid içeren viskoelastik, yapış-
kan ve homojen olmayan jel tabakasıdır. Solunan hava-
daki partiküllerin (bakteri, virüs, allerjen, toz vs.) 
tutulduğu katmandır. Partiküllerin hapsedildiği mukus ta-
bakası siliyer aktivite ile farenkse yönlendirilir. Farenkse 
ulaşan mukus burada ya yutulur ya da öksürük ile atılır. 
Sililerin koordineli hareketi ile sağlanan bu transport üst 
ve alt solunum yollarının en önemli savunma mekaniz-
masıdır.11 Bu mekanizmanın kaybı üst solunum yolunda 
sekresyonların stazına yol açarak kronik persistan enfek-
siyonlara yatkınlığı arttırır.  

PSD’li hastalarda en sık saptanan sinonazal semptom 
nazal konjesyon ve burun akıntısıdır.12 PSD’li hastalarda 
yoğun seröz, mukoid burun akıntısı gözlenir. Hastalarda 
enfeksiyon dönemlerinde pürülan akıntı gözlenir. Yer çe-
kimi ve solunum esnasındaki hava akımı PSD’li hastalarda 
sekresyonların transportu için önemli hale gelmektedir. Üst 
solunum yolu enfeksiyonlarında hava akımının nazal kon-
jesyon ile daha da azalması sonucu enfeksiyon süreleri uza-
maktadır.13 PSD’li hastaların sinonazal bölge 
enfeksiyonlarında en sık saptanan patojenler sırasıyla Hae-
mophilus influenzae (H. influenzae (28%)), Streptococcus 
pneumoniae (S. Pneumoniae) ve Pseudomonas aerugino-
sa’dır (P. Auriginosa).14 Ülkemizde yapılan başka bir ça-
lışmada ise nazal sürüntülerde en sık saptanan patojenler 
sırasıyla Staphylococcus aureus (S. Aureus), S. pneumonia, 
H. influenzae ve Moraxella catarrhalis (M. Catarrha-
lis)’tir.15 Cerrahi olarak alınan örneklemlerde ise en sık ajan 
P. Auriginosa olarak saptanmıştır.14 Genellikle P. Aurigi-
nosa kolonizasyona daha ileri yaşlarda gözlenmesine rağ-
men 5 yaş altında sinonazal kolonizasyon saptanmaktadır.16  

Çocuklarda KRS burun ve paranazal bölgenin 12 haf-
tadan uzun süren inflamasyonu ile beraber burun tıkanıklığı, 
burun akıntısı, öksürük, yüzde ağrı ve basınç semptomların-
dan en az ikisinin varlığı ile karakterize tablodur.17 Daha 
önce yapılan çalışmalarda PSD’li hastalarda KRS yaş grup-
larına göre %9’a kadar düşük saptanmıştır. Ancak son yıl-
larda yapılan çalışmalarda PSD’li hastaların yarısından 
fazlasında KRS tespit edilmiştir.18 Hastaların büyük çoğun-
luğu KRS tanı kriterlerini karşılamalarına rağmen büyük ço-
ğunluğu bu amaçla tedavi almamaktadır.19 Sinonazal 
hastalık paranazal sinüs gelişim bozuklukları ile daha kötü 
seyreder. PSD’li hastalarda yapılan çalışmalarda %73’e 
varan frontal ve sfenoid sinüs gelişim anomalisi(aplazi ve 
hipoplazi) saptanmıştır.20,21 Başka bir çalışmada ise yaş ve 
cinsiyete göre PSD’li hastaların maksiller, sfenoid ve fron-
tal sinüs volümleri kontrol grubuna oranla daha küçük sap-
tanmıştır. Bu da PSD’li olgularda cerrahi başarısızlığın en 
önemli nedenlerinden biridir.22 Hastaların %69’i en az 1 defa 
KRS nedeniyle endoskopik sinüs cerrahisi geçirmiştir.7  

Nazal polipozis  ve koku kaybı normal popülasyona 
oranla artmıştır (Resim 1). Ancak PSD’li hastalarda nazal 
polipozis kistik fibrozisli hastalara oranla belirgin az göz-
lenmiştir. PSD’li olgularda nazal polipozis %15 oranında 
gözlenirken kistik fibrozisli hastalarda bu oran %50’ye 
kadar çıkmaktadır.18,20,23 PSD’li hastalarda benzer şekilde 
ağız açık uyuma ve horlama şikâyeti normal popülasyona 
göre daha yüksek saptanmıştır. Yapılan çalışmalarda Si-
nonasal Outcomes Test-22 (SNOT-22) anket sonuçları nor-
mal popülasyona oranla daha kötü saptanmıştır.24  
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PSD’li hastalarda KRS tedavisinde bir standart yok-
tur. Genellikle 3. basamak merkezlerde klinisyenin tecrü-
besi ve kistik fibrozis tedavi yönergelerinin yorumlanması 
ile şekillendirilmektedir. Tedavide izotonik ya da hiperto-
nik burun irrigasyonu, topikal steroidler, topikal (nebüli-
zatör yardımıyla) ve sistemik antibiyotikler 
kullanılmaktadır.25 Rutin olarak günde en az 2 defa izoto-
nik serum fizyolojik ile burun irrigasyonu önerilirken şid-
detli nazal konjesyonda hipertonik solüsyon ile burun 
irrigasyonu tercih edilmektedir.26 PSD’li hastaların yeterli 
dozda ve uzun süreler sistemik antibiyotik kullanmaları ge-
rekmektedir. Bu süreler hastadan hastaya değişkenlik gös-
termektedir. Genellikle 3-6 hafta arası düzenli antibiyotik 
kullanımı önerilmektedir. Antibiyotik seçiminde dar spekt-
rumlu antibiyoterapi seçilmesi bakteriyel rezistansın ön-
lenmesinde önemlidir. Oral antibiyotik kullanımına 
rağmen şikayetleri gerilemeyen olgularda paranteral anti-
biyotik kullanımının semptomları belirgin azalttığı göz-
lenmiştir.27 Sommer ve ark. yaptığı çalışmada KRS 
ataklarında hastaların 10 ve üzerinde tekraralyan antibiyo-
tik kullanmaları gerektiği saptanmıştır.7 Nazal polip varlı-
ğında ve mukozal inflamasyonda tedavide topikal 
steroidlerin kullanıldığı hasta gruplarında semptomlarda ve 
bilgisayarlı tomografi görüntülemelerinde belirgin düzelme 
saptanmıştır.28 Ancak pediyatrik yaş grubunda plasebo gru-
bunun kullanılamaması kanıt düzeyini düşürmektedir.29 

Yeterli ve uygun medikal tedaviye rağmen refrakter 
KRS’li olgularda genellikle fonksiyonel endoskopik sinüs 
cerrahisi tercih edilmektedir. Bununla beraber, adenoidek-
tomi ve sinüs irrigasyonu da cerrahi tedavi olarak uygu-
lanmaktadır. Adenoidektomi sonrası BT skorlarında ve 
semptomlarda belirgin azalma, hayat kalitesi envanterle-
rinde düzelme gözlenmiştir.29 Nazal polipozisi olan PSD’li 

olgularda fonksiyonel endoskopik sinüs cerrahisi (FESC) 
primer cerrahi tedavi olarak uygulanmaktadır. Cerrahi son-
rası sinonazal semptomlarda belirgin azalma ve SNOT-22 
sonuçlarında düzelme gözlenmiştir.30 FESC sonrası semp-
tomlarda %88’e varan düzelme, hastane yatışlarında belir-
gin kısalma saptanmıştır.31 FESC yapılan olgularda belirgin 
klinik düzelme gözlenmesine rağmen hastaların bazılarında 
cerrahi tedavi gereksinimi tekrarlamakta ve cerrahinin 
komplikasyonlarını arttırmaktadır.32 Cerrahi sonrası orta 
yüz gelişiminin etkilenme endişesi nedeniyle cerrahinin 
minimal invaziv cerrahi olarak revize edilmesine neden ol-
muştur. Ancak 2012 yılında EPOS bildirisinde FESC’nin 
yüz gelişimine etkisinin olmadığını bildirmiştir. Günü-
müzde pediyatrik yaş grubunda geniş cerrahi eksizyon ye-
rine polipektomi minimal maksiller antrastomi ve ön 
ethmoidlerin açılması tercih edilmektedir.28 Sinonazal has-
talığın tedavisi ayrıca horlama ve ağız açık uyuma gibi şi-
kayetlerinde kontrol altına alınmasını sağlamaktadır.24 

Temel tedaviyi medikal tedavi oluşturmaktadır, cer-
rahi tedavi medikal tedaviye yanıt vermeyen seçilmiş ol-
gularda tercih edilmektedir. Ayrıca nazal polipozisli 
olgularda FESC primer tedavi olarak uygulanabilmektedir. 
Hastalığın şiddetini belirgin azaltmaktadır. PSD’li olgu-
larda sinonazal hastalığın tedavisinin hastalarda otolojik ve 
pulmoner tutulum şiddetinde azalttığı saptanmıştır.33,34  

 OTOLOjİK TUTULUM 
Orta kulak sekresyonlarının drenajı mukosiliyer klirens, 
ozmotik gradyan, aktif sodyum taşınması ve  östaki tüp 
pompası mekanizmaları ile açıklanmaktadır. Orta kulakta 
siliyalı epitel anterior hipotimpanyumda ve mesotimpan-
yumda daha sık izlenmektedir. Bu bölgedeki mukosiliyer 
aktivite orta kulaktaki sekresyonların drenajı için önemli 
bir mekanizma olarak karşımıza çıkmaktadır. EOM’lı ol-
gularda olmayanlara göre bu bölgedeki mukosiliyer akti-
vitenin belirgin azaldığı saptanmıştır.21 Östaki tüpünün örtü 
epitelinde de siliyalar bulunur. PSD’li hastalarda östaki tü-
pündeki mukosiliyer aktivitenin bozulması sekresyonların 
stazına yol açarak EOM oluşumuna yatkınlığı arttırır. Ay-
rıca sinonazal bölgenin sık enfeksiyonları da akut otitis me-
dia’ya (AOM) neden olmaktadır.35 

EOM, orta kulakta akut inflamasyon semptom veya 
bulguları olmaksızın orta kulakta sıvı varlığı olarak tanım-
lanır (Resim 2). EOM, pediyatrik yaş grubunda edinilmiş 
iletim tipi işitme kaybının en yaygın nedenidir ve 1-3 yaş 
grubunda prevalansı %10-30’dur.21,36 Bunda östaki tüpü-
nün boyut, konum ve açılanması önemli rol almaktadır. Ös-
taki tüpü ve orta yüz gelişimi tamamlandıktan sonra 
görülme sıklığı dramatik azalmaktadır. Çocuklarda kronik 
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RESİM 1: Nazal polipozis.



EOM tedavisi, işitmeyi iyileştirmeyi ve konuşma ve dil ge-
lişimi bozuklukları gibi uzun süreli işitme kaybının olası 
sekellerini önlemeyi amaçlar. Tedavi ayrıca kulak zarı ha-
sarı (retraksiyon cebi, skleroz), kemikçik zincir patolojileri 
ve kolesteatom gibi diğer potansiyel EOM sekellerini ön-
lemeyi de amaçlar. EOM çocukluk çağında östaki tüpünün 
konum ve açılanması nedeniyle sıklıkla gözlenmektedir. 

Genellikle PSD’li hastalarda bilateral ciddi EOM göz-
lenir.35 Ek hastalığı olmayan olgularda EOM spontan reg-
resyon eğilimindeyken PSD’li olgularda dirençli klinik 
seyir gözlenir.37 Bu da bazı hastalarda işitme kaybına ve 
işitme kaybına sekonder konuşma ve dil gelişiminde geri-
liğe sebep olur.12,38 İşitme kaybı dalgalanmalar gösterirken 
erişkin yaş grubunda da görülebilmektedir. İşitme kaybı-
nın derecesi ve süresi değişkenlik göstermektedir. Ayrıca 
PSD’li hastalarda normal popülasyona oranla daha sık 
otore, denge problemleri saptanmıştır.12 Hastada kronik si-
nüzit ya da EOM varlığında denge problemlerinin olması 
klinisyeni ileri tetkik açısından uyarıcı olmalıdır. Tedavide 
antibiyotik, ventilasyon tüp tatbiki (VTT), adenoidektomi 
uygulanmaktadır (Resim 3). 

PSD’li hastalarda otolojik tutulum hastanın yaşının 
ilerlemesi ile düzelme eğilimindeyken sinonazal tutulum 
yaş ile progrese olma eğilimindedir.28 Bu ek hastalığı ol-
mayan EOM ile klinik paralellik göstermektedir. Tedavide 
VTT uygulaması tartışmalıdır. Yapılan çalışmalarda 2 
yayın VTT tedavide kullanılmasının faydalı olduğu yö-
nünde sonuç bildirirken 4 yayın VTT’nin kronik kulak 
akıntısına neden olması dolayısıyla yapılmaması yönünde 
görüş bildirmiştirler.  

Prulière-Escabasse ve ark.nın yaptığı çalışmada 
PSD’li olgular 4 yaş kategorisine (I:0-5, II:6-11, III:12-

17, IV:+18) ayrılmış ve olguların otolojik tutulumlarını 
karşılaştırmıştır. Çalışmada yaş ilerledikçe otolojik tutu-
lumun azaldığı saptanmıştır. Olguların yarısına persistan 
EOM nedeniyle VTT yapılmış ancak olgularda ciddi otore 
atakları gözlenmiştir. Ayrıca VTT yapılan PSD’li hasta-
ların yarısında ventilasyon tüpü lokalizasyonunda perfo-
rasyon saptanmıştır. Normal popülasyonda bu oran 
%0,1-10 arasında değişirken PSD’li hastalarda %50 olarak 
saptanmıştır. Kronik ve ciddi EOM ataklarına rağmen sa-
dece 2 hastada timpanik membranda retraksiyon cebi ve 
kolesteatom saptanmıştır. Çalışmada PSD’li olguların 
yakın takip edilmesi gerektiği ve ventilasyon tüp tatbiki-
nin prognozu kötü etkileyebileceğinin unutulmaması ge-
rektiği vurgulanmıştır.6 Benzer bir başka çalışmada yaş ile 
birlikte otolojik tutulumun düzeldiği, hastaların işitme ka-
yıplarının gerilediği saptanmış ve VTT yerine konservatif 
tedavi ve işitme cihazının tedavide daha uygun olacağı sa-
vunulmuştur.34 

Bunun aksine Kreicher ve ark. yaptığı çalışmada ileti 
tipi işitme kaybı olan hastalarda genellikle hafif ve orta dü-
zeyde işitme kaybı saptanmaktayken mikst tip işitme kaybı 
olan hastalarda ileri derecede işitme kaybı saptanmaktadır. 
Bu da bu olgularda yakın takip yerine VTT tatbikinin daha 
uygun seçenek olabileceği ve hastalığın şiddetine göre te-
davinin şekillendirilmesini önermiştir.38 Benzer bir yayında 
oluşan otorenin topikal tedavi ile gerilediği ve hastaların 
sadece dörtte birinin topikal tedaviye rağmen persiste oto-
resi olduğunu gösterilmiştir.21 

Sommer ve ark. yaptığı çalışmada PSD’li hastalarda 
%78 oranında tek VTT operasyonu olurken vakaların 
%32’sinde 3 ve üzerinde VTT operasyonu gerektiği bildi-
rilmiştir. Ayrıca hastaların %72’sinde işitme kaybı saptan-
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RESİM 2: Efüzyonlu otitis media (EOM), orta kulakta akut inflamasyon semptom 
veya bulguları olmaksızın orta kulakta sıvı varlığı.

RESİM 3: Ventilasyon tüp tatbiki.



mıştır.7 Yapılan başka bir çalışmada PSD’li 9 olguya yapı-
lan timpanoplasti ameliyatında perforasyonun nüksetme-
diği ancak olguların 6’sında ciddi EOM saptandığı 
bildirilmiştir.39 

VTT yapılan PSD’li hastalarda en önemli kompli-
kasyon persistan otoredir. Hastaların hayat kalite envanter 
değerlendirmelerinde kötüleşmeye neden olmaktadır. Bu 
nedenle EOM’lı PSD’li hastalarda VTT tartışmalıdır. Bu 
nedenle sinonazal tutulumda olduğu gibi tedavi klinisye-

nin tecrübesi dahilinde hasta seçenekleri ile beraber de-
ğerlendirilerek şekillendirilmektedir. 

Sonuç olarak, PSD’li hastalar sıklıkla Kulak Burun 
Boğaz (KBB) Hastalıkları polikliniklerine başvurmakta-
dırlar. Bu bağlamda KBB hekimlerinin PSD hakkındaki 
farkındalığı arttırılmalıdır. PSD hastaları rutin KBB he-
kimi kontrolü altında olmalı ve takipte kalıcı sinonazal 
veya vestibulokoklear hasarın önlenmesi amaçlanmalı-
dır. 
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