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Tutkimuksien avulla selvitetddn potilaan primaarista siliaarista dyskinesiaa (PCD).
Primaarinen siliaarinen dyskinesia (aikaisemmin immotile cilia-oireyhtymé) on ih-
miselimiston vérekarvojen lilkkumattomuutta tai tehotonta liikettd. Jos oireyhty-
maan liittyy siséelinten peilikuvasijainti (situs inversus), kutsutaan sairautta Karta-
generin oireyhtymaksi. PCD on véistyvasti periytyvd, mutta toistaiseksi sen kaikkia
geenivirheitd ei tunneta. PCD on osoittautunut perinnéllisesti erittdin epéyhte-
naiseksi. Taudin esiintyvyys on 1:20 000. Vérekarvatoiminnan vajavuuden seu-
rauksena esiintyy jo varhaislapsuudesta lahtien toistuvia keuhkoputken tulehduksia
ja kroonisia sivuontelotulehduksia. Vahitellen keuhkoputkien rakenne vaurioituu ja
syntyy keuhkoputkien laajentumia, bronkiektasioita. Oireena on yska ja limaneri-
tys. Veriyskaa esiintyy tulehdusvaiheitten yhteydesséd. PCD oireyhtymaan voi liit-
tya hedelméattomyytta miehillg, koska myds siittioiden liikkuminen voi olla huonoa.
Naisilla varekarvatoiminta kuljettaa munasolun kohtuun, joten PCD voi aiheuttaa
kohdun ulkoisen raskauden tai lapsettomuuden. Kysymys on harvinaisen taudin la-
boratoriodiagnostisesta selvittelystd ja diagnoosin varmistamisesta laboratoriotut-
kimusten tuella. Tiedossa olevan taudin esiintyvyyden perustella (1:20 000) poti-
laita on Suomessa n. 270.

Potilaiden toimenpiteet tulee keskittd4 samalle péivalle tutkimuksiin, mikali teh-
daan varekarvojen liikkuvuustutkimus.

1) Harjasolunéayte cilioiden toiminnan arvioimiseksi (-CilFunk)

2) Limakalvobiopsia nenan limakalvolta elektronimikroskooppiseen (EM) raken-
netutkimukseen (-EMCilia)

3) Bronkoskopiassa nayte trakean limakalvolta histologiseen ja EM-tutkimukseen.
(Ts-PAD-1 ja -EMCilia)
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